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JUSTIFICACIÓ 
Diferents estudis internacionals han posat de manifest que les persones amb trastorns 
del desenvolupament intel·lectual experimenten disparitats de salut en comparació amb la 
població general, i que sovint les seves necessitats de salut no es reconeixen ni atenen 
adequadament (Hatton & Emerson, 2015; Krahn, Hammond, & Turner, 2006; McCarthy & 
O’Hara, 2011; Williamson, Contreras, Rodriguez, Smith, & Perkins, 2017). A Espanya però, s’han 
realitzat escassos estudis sobre el tema i pràcticament no es disposa de dades representatives 
de la població en qüestió. Amb l’objectiu d’estudiar l'estat i les necessitats de salut de la població 
espanyola amb trastorns del desenvolupament intel·lectual en una mostra representativa, 
aleatòria i estratificada s’ha desenvolupat el Projecte POMONA-ESP: Indicadors i estat de salut 
en població amb trastorns del desenvolupament intel·lectual (2013-2016). El projecte s’ha 
desenvolupat des de la Unitat de Recerca en Discapacitat Intel·lectual i Trastorns del 
Desenvolupament - UNIVIDD de la Fundació Villablanca; i s’ha finançat mitjançant el Fondo de 
Investigaciones Sanitarias (FIS) de l’Instituto de Salud Carlos III amb el número d'expedient Nº 
PI12/01237, amb Rafael Martínez-Leal com a investigador principal i amb la participació de 
diferents investigadors. 
En aquest context, la present tesi doctoral es composa de cinc publicacions on es revisa, 
en primer lloc, la bibliografia disponible sobre la salut de les persones amb trastorns del 
desenvolupament intel·lectual; posteriorment s’analitzen les dades de salut sobre aquesta 
població a Espanya recopilades per l’Institut Nacional d‘Estadística (INE) a l’enquesta EDAD 
2008; i per últim, es presenta la metodologia i l’anàlisi de la informació recollida a partir del 
projecte POMONA-ESP sobre salut i conducta autolesiva en persones amb TDI a Espanya. 
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Nomenclatura utilitzada: TDI/DI 
En aquesta tesi se segueix la nomenclatura proposada pel Grup de Treball de la 
Organització Mundial de la Salut (OMS) per la Classificació de les Discapacitats Intel·lectuals 
(WHO Working Group on the Classification of Intellectual Disabilities). Es tracta d'un enfocament 
polisèmic on es distingeix entre els conceptes de Trastorns del Desenvolupament Intel·lectual 
(TDI) i Discapacitat intel·lectual (DI). En aquesta conceptualització els TDI i la DI formen part d'un 
mateix constructe, on els TDI conformen la metasíndrome clínica, i la DI fa referència a allò 
relatiu al funcionament intel·lectual de la persona. Així, no es tracta de conceptes sinònims o 
mirall, sinò que descriuen dos aspectes diferents pero relacionats d'un mateix constructe: la 
síndrome clínica com a grup de condicions del neurodesenvolupament (TDI) i la seva 
conseqüència de funcionament / discapacitat amb limitacions d'aprenentatge, comportament 
adaptatiu i habilitats (DI) (Bertelli, Munir, Harris, & Salvador-Carulla, 2016).  
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RESUM  
Antecedents: Les investigacions internacionals evidencien que les persones amb 
trastorns del desenvolupament intel·lectual experimenten perfils de salut i de morbiditat 
diferents als de la població general, i que l'atenció sanitària que reben és inadequada i 
insuficient. La informació disponible sobre la salut d’aquesta població a Espanya és limitada 
perquè fins al moment no s’han realitzat estudis específics i representatius.  
Mètode: La present tesi doctoral es planteja com a objectiu estudiar la salut i l’atenció 
sanitària de les persones amb trastorns del desenvolupament intel·lectual a Espanya mitjançant 
la revisió de la bibliografia disponible, l’anàlisi de dades de l’enquesta EDAD 2008 com a únic 
estudi realitzat amb una gran mostra a Espanya, i el desenvolupament i anàlisi del projecte 
POMONA-ESP com a primer estudi plantejat específicament per obtenir dades 
epidemiològiques representatives sobre la salut d’aquesta població a Espanya. 
Resultats: Les persones amb trastorns del desenvolupament intel·lectual a Espanya 
presenten taxes de malalties mentals i condicions de salut diferenciades de la població general, 
amb condicions altament prevalents com l’epilèpsia, el restrenyiment, o els problemes orals. A 
més, el seus perfils de salut depenen de variables com el gènere, el grau d'institucionalització, 
l’edat i la severitat de la discapacitat intel·lectual. Els seus patrons d’us dels serveis sanitaris són 
diferents als de la població general, i l’atenció sanitària que reben inclou mancances 
d’informació, avaluació, anàlisis genètiques, programes de prevenció i promoció de la salut, i 
risc de sobremedicació. 
Conclusions: Els resultats de la present tesi contribueixen al coneixement de l’estat i 
necessitats de salut de les persones amb trastorns del desenvolupament intel·lectual, aporten 
dades representatives davant la manca d'estudis específics en aquest àmbit a Espanya, i 
suggereixen diversos cursos d'acció per millorar la salut i l'atenció sanitària d’aquesta població. 
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Història i desenvolupament del concepte de Trastorns del 
Desenvolupament Intel·lectual (TDI)  
Les persones amb discapacitats físiques i intel·lectuals han estat membres de la societat 
des de l'aparició de l'Homo sapiens i probablement molt abans d'això. L'augment i la 
concentració de poblacions humanes i el desenvolupament de les societats agràries van 
comportar un augment de certes malalties i l'aparició de noves discapacitats (Berkson, 2004). 
De fet, existeix evidència paleontològica de casos esquelètics d'hidrocefalia, microcefàlia i 
anencefàlia de l’edat antiga que serien compatibles amb la discapacitat intel·lectual (DI) 
(Aufderheide & Rodríguez-Martín, 1998).  
Al llarg de la història, les actituds cap a les persones amb DI han estat ambivalents, des 
d'una resposta positiva relacionada amb l’adulació i les propietats màgiques, fins a una resposta 
negativa i de rebuig (Berkson, 2004). Tot i que es tendeix a pensar que la DI és un element 
històric permanent, i que totes les societats haurien reconegut els mateixos trets distintius per 
identificar-la, alguns historiadors defenen que els conceptes actuals de DI i intel·ligència són 
moderns en si mateixos; i per tant, força allunyats dels de les cultures antigues (Goodey, 2011; 
Metzler, 2016). Així, tot i haver-se trobat referències a capacitats intel·lectuals disminuïdes en 
totes les cultures antigues romanes, gregues, orientals, medievals o primitives, sembla ser que 
el concepte cultural i l’adaptació a la vida diària d’aquestes persones distaria molt de l’actual. 
Segons alguns autors, una persona que actualment seria diagnosticada amb DI límit, lleu, 
moderada, o fins i tot severa, podria passar desapercebuda i funcionar d’una manera 
pràcticament normotípica, a no ser que tingués característiques físiques clarament notables 
(Metzler, 2016). 
Històricament, la distinció entre "idiotes" i "bojos" (seguint la terminologia de l’època)  
va sorgir a l’edat mitjana, davant de la necessitat de desenvolupar determinades lleis. En aquest 
context, es creia que els "idiotes" eren menys responsables dels delictes comesos a causa una 
manca de comprensió intrínseca, mentre que es considerava que els "bojos" tenien la capacitat 
d'entendre i planificar crims (Brue & Wilmshurst, 2016).  
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Tanmateix, la primera referència documentada de la distinció entre capacitat 
intel·lectual i malaltia mental es va produir el 1838, quan el psiquiatra Jean-Étienne Dominique 
Esquirol va publicar un tractat sobre salut mental titulat “Des maladies mentales: considérées 
sous les rapports médical, hygiénique et médico-legal” (Esquirol, 1838). En aquest llibre, Esquirol 
va proporcionar la primera descripció exacta de les dues entitats, i es va referir a la DI com a 
condició permanent de desenvolupament mental incomplet, produïda per causes biològiques o 
ambientals; mentre que malaltia mental tindria un inici més abrupte en l'edat adulta. També va 
postular que la DI era incurable, mentre que la malaltia mental podia mostrar millores, i va posar 
una gran èmfasi en les habilitats lingüístiques quant al diagnòstic de la DI (Brue & Wilmshurst, 
2016). 
El 1840, Edouard Séguin va establir a París la primera escola privada dedicada a 
l'educació d'individus amb TDI (Brue & Wilmshurst, 2016), i el 1846 va publicar el primer tractat 
sistemàtic sobre les necessitats especials dels infants amb TDI (Séguin, 1846). Posteriorment, 
l’any 1876 va fundar l’Associació Americana de Discapacitats Intel·lectuals i del 
Desenvolupament (AAIDD, anomenada inicialment Association of Medical Officers of American 
Institutions for Idiotic and Feebleminded Persons). 
A principis del segle XX es van desenvolupar el primers instruments per avaluar la 
intel·ligència, com el Binet Simon (Binet & Simon, 1905), l’adaptació Stanford Binet (Terman, 
1916), o l’escala Wechsler-Bellevue, coneguda posteriorment com a WAIS - Wechsler Adult 
Intelligence Scale (Wechsler, 1939). També es va introduir el concepte de quocient intel·lectual 
(QI), resultat de la divisió de l’edat de desenvolupament d’una persona (obtinguda mitjançant 
l'administració d'una prova d'intel·ligència) entre la seva edat cronològica, i de la multiplicació 
d’aquesta fracció per 100 (Stern, 1912). 
També al segle XX van aparèixer els primers sistemes de classificació de la DI. El 1910 
l’AAIDD va publicar el primer sistema de classificació, i unes dècades desprès, la primera versió 
del Manual Diagnòstic i Estadístic dels Trastorns Mentals (DSM-I) va introduir la classificació 
categorial de la DI amb tres nivells de severitat: lleu, moderada i severa (American Psychiatric 
Association, 1952). 
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Més tard, el 1959 l’AAIDD va definir la DI amb tres criteris: funcionament intel·lectual 
general per sota de la mitjana, originat durant el període de desenvolupament, i amb 
deteriorament en el comportament adaptatiu (Heber, 1959). També es van suggerir cinc nivells 
de severitat: límit, lleu, moderat, sever i profund. Uns anys després el mateix autor va especificar 
que el funcionament intel·lectual s'hauria de considerar per sota del normal quan la puntuació 
de QI es troba una desviació estàndard per sota de la mitjana en una prova d'intel·ligència 
(Heber, 1961). Aquests criteris i nivells es van adoptar al següent volum del Manual Diagnòstic i 
Estadístic dels Trastorns Mentals (DSM-II) (American Psychiatric Association, 1968). 
Posteriorment l’AAIDD va modificar els criteris anteriors, afegint que el funcionament 
intel·lectual situat significativament per sota de la mitjana s’havia de determinar mitjançant una 
puntuació d’almenys dues desviacions estàndard per sota de la mitjana en una prova 
d'intel·ligència, de 85 a 70 punts  (Grossman, 1973), canvi que es va reflectir al tercer volum del 
Manual Diagnòstic i Estadístic dels Trastorns Mentals (DSM-III) (American Psychiatric 
Association, 1980)  i a la seva revisió (DSM-III-R) (American Psychiatric Association, 1987). 
A principis de la dècada dels 90, l’AAIDD va publicar una revisió del seu manual que va 
suposar un canvi de paradigma, ja que tenia en compte les diferències en els models de serveis 
i donava més èmfasi a l'autodeterminació i al constructe de discapacitat (Singh, 2016). En 
aquesta revisió es van reemplaçar els nivells de severitat de la DI pels nivells d’intensitat de 
suport que la persona necessita per poder-se desenvolupar amb normalitat dintre del seu 
entorn: intermitent, limitat, extens i generalitzat (Lukasson et al., 1992). La versió del Manual 
Diagnòstic i Estadístic dels Trastorns Mentals que es va publicar un parell d’anys després (DSM-
IV) no va adoptar aquesta visió i va mantenir els quatre nivells de severitat de la DI (American 
Psychiatric Association, 1994), al igual que la seva posterior revisió (DSM-IV-TR) (American 
Psychiatric Association, 2000), però el canvi de paradigma va anar arrelant paulatinament i en 
l’actualitat és el corrent dominant. 
En resum, tot i que han existit múltiples definicions i termes per fer referència a la DI, 
des de la dècada dels 90 ha anat canviant la seva conceptualització gràcies als esforços d'entitats 
com l'Associació Americana de Discapacitats Intel·lectuals i del Desenvolupament - AAIDD o el 
Grup de Treball de la OMS per a la Classificació de les Discapacitats Intel·lectuals - WHO Working 
Group on the Classification of Intellectual Disabilities. Aquest canvi de paradigma ha comportat 
un gir des d'una aproximació clínica a la DI com a condició de salut, cap a un enfocament 
psicològic, social i ecològic, on la DI s'entén com a un estat del funcionament humà en un context 
social (Salvador-Carulla, Bertelli, & Martinez-Leal, 2017; Schalock & Luckasson, 2013). 
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Aquest fet s'ha traduït també en un canvi de nom, de definició i de criteris d'avaluació 
als diferents sistemes de classificació diagnòstica (Salvador-Carulla et al., 2011), deixant de 
banda termes com “retard mental” (Salvador-Carulla & Bertelli, 2008) i categoritzacions basades 
exclusivament en rangs de QI (Greenspan, Harris, & Woods, 2015). 
Així, a la darrera edició del DSM-5 (American Psychiatric Association, 2013) s'ha 
substituït el terme "retard mental" de la quarta edició del manual (American Psychiatric 
Association, 1994, 2000) pels termes de trastorns del desenvolupament inteL·lectual (TDI) o DI. 
De la mateixa forma, a diferència de les versions anteriors del DSM, la severitat de la DI ja no es 
basa en puntuacions del QI, sinó que fa referència als nivells de funcionament adaptatiu en els 
àmbits conceptual, social i pragmàtic (Brue & Wilmshurst, 2016). Tot i això, en la darrera edició 
de la seva classificació (Schalock et al., 2010), l'AAIDD va més enllà i incorpora una avaluació de 
la intensitat de les necessitats de suport i del procés de planificació basat principalment en 
l'Escala d’Intensitat de Suport (SIS) (Salvador-Carulla et al., 2017). 
 A la Figura 1 es representa la línia temporal corresponent a l’història i el 
desenvolupament del concepte de TDI des dels seus orígens fins l’actualitat. 
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Figura 1: Línia temporal sobre el desenvolupament del concepte de TDI
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Definició actual, diagnòstic i classificació dels TDI 
Actualment els tres grans sistemes de classificació dels TDI són l’onzena edició del 
manual de l’AAIDD, el  DSM-5 i la Classificació Internacional de Malalties (ICD-11). Tots tres 
presenten diferents definicions dels TDI i parteixen de diferents perspectives: L'AAIDD defineix 
els TDI com un estat de funcionament humà seguint un enfocament psicosocial i ecològic, el 
DSM-5 segueix un enfocament integrador del desenvolupament neurològic i els classifica sota 
la categoria de trastorns del neurodesenvolupament, i l’ICD-11 segueix un enfocament de 
normalitat reduccionista basant-se en dues desviacions estàndard per sota de la mitjana del QI 
i una prova de comportament adaptatiu (Salvador-Carulla et al., 2017).  
A continuació es presenten les definicions vigents dels TDI segons aquests principals 
sistemes de classificació: 
AAIDD: Discapacitat intel·lectual - definició, classificació i sistemes de 
suport 
L’AAIDD (Schalock et al., 2010) defineix actualment la DI com a una discapacitat 
caracteritzada per limitacions significatives tant en el funcionament intel·lectual com en el 
comportament adaptatiu, que abasta la majoria d’habilitats socials i pràctiques quotidianes; i 
que s'origina abans dels 18 anys, durant el període de desenvolupament. Aquesta definició es 
basa en cinc supòsits: 
a) Les limitacions en el funcionament actual inclouen les habilitats adaptatives 
conceptuals, socials i pràctiques, i s'han de considerar en el context de la comunitat de 
la persona, tenint en compte el que sería típic per persones de la mateixa edat i cultura 
b) L'avaluació de les limitacions ha de reconèixer la importància de la diversitat cultural i 
lingüística, així com les limitacions en la comunicació, la sensorialitat, la motricitat i la 
conducta 
c) En un mateix individu, sovint les limitacions conviuen amb les fortaleses 
d) El propòsit de descriure les limitacions és desenvolupar un perfil per planificar els 
suports necessaris 
e) Quan es proporcionen els suports individualitzats adequats al llarg de la vida, el 
funcionament de la persona millorarà 
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DSM-5: Manual Diagnòstic i Estadístic dels Trastorns Mentals 
Seguint la definició del darrer Manual Diagnòstic i Estadístic dels Trastorns Mentals - 
DSM 5 (American Psychiatric Association, 2013), els trastorns del neurodesenvolupament (TND) 
són un grup d'afeccions que s'originen durant el període del desenvolupament, caracteritzades 
per un dèficit que produeix mancances en el funcionament personal, social, acadèmic o 
ocupacional. Dintre del rang d'aquests dèficits del desenvolupament, el DSM-5 equipara les 
definicions de TDI i DI. Així doncs, la DI / TDI és un trastorn que s'inicia durant el període de 
desenvolupament, i que comporta limitacions del funcionament intel·lectual i del 
comportament adaptatiu als dominis conceptual, social i pràctic. Específicament, els criteris 
diagnòstics segons el DSM-5 són els següents: 
a) Deficiències de les funcions intel·lectuals, com per exemple, el raonament, la resolució 
de problemes, el pensament abstracte, o l'aprenentatge, confirmades mitjançant 
l'avaluació clínica i l'administració de proves d'intel·ligència estandarditzades 
individualitzades 
b) Deficiències del comportament adaptatiu que resulten en un fracàs a l'hora d'assolir els 
estàndards socioculturals i de desenvolupament per a l'autonomia personal i la 
responsabilitat social. Sense suport continu, les deficiències adaptatives limiten el 
funcionament en una o més activitats de la vida quotidiana 
c) Inici de les deficiències intel·lectuals i adaptatives durant el període de 
desenvolupament 
El DSM-5 especifica també l'escala de severitat de la DI sobre la base dels dominis 
conceptual, social i pràctic, amb els nivells 317 (F70) Lleu,  318.0 (F71) Moderat, 318.1 (F72) 
Greu, i 318.2 (F73) Profund. Es contempla també el diagnòstic de Retard global del 
desenvolupament - 315.8 (F88) pels infants menors de cinc anys, on el nivell de severitat clínica 
no es pot valorar de forma fiable; i també la DI o TDI No especificada - 319 (F79) en aquells casos 
d'individus majors de cinc anys on la valoració del grau de DI no es viable degut a la presència 
de deficiències sensorials o físiques associades, problemes de comportament o trastorns 
mentals greus. 
 
 
 
UNIVERSITAT ROVIRA I VIRGILI 
DISPARITATS DE SALUT EN PERSONES AMB TRASTORNS DEL DESENVOLUPAMENT INTEL·LECTUAL 
Annabel Folch Mas 
 
        Definició actual, diagnòstic i classificació dels TDI 
 
 9 
ICD-11: Classificació Internacional de Malalties 
L’OMS ha publicat recentment la darrera revisió de la seva classificació internacional de 
malaties, l’ICD-11 (World Health Organization (WHO), 2018). L’ICD-11 defineix els TDI com un 
grup de condicions etiològicament diverses que s'originen durant el període de 
desenvolupament, caracteritzades per un funcionament intel·lectual i un comportament 
adaptatiu significativament inferiors a la mitjana, aproximadament dues o més desviacions 
estàndard per sota de la mitjana (per sota del percentil 2.3), avaluat amb proves normalitzades 
i estandarditzades administrades individualment. Quan no es disposa de proves 
estandarditzades i normalizades adequades, el diagnòstic dels TDI requereix una major 
confiança en el judici clínic sobre la base d'una avaluació adequada d'indicadors de 
comportament comparables. 
A la Figura 2 es presenta una comparativa sobre les característiques dels tres sistemes 
actuals de classificació dels TDI. 
 
Figura 2: Comparativa entre els tres sistemes actuals de classificació dels TDI 
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Epidemiologia i etiologia dels TDI 
La prevalença global dels TDI s’ha estimat al voltant de l’1% (Maulik, Mascarenhas, 
Mathers, Dua, & Saxena, 2011), tot i que alguns estudis recents estableixen que aquesta 
prevalença podria ser menor (McKenzie, Milton, Smith, & Ouellette-Kuntz, 2016). Els TDI es 
presenten més freqüentment en homes, degut en part a les formes de TDI lligades al cromosoma 
X (Fletcher, Barnhill, & Cooper, 2017; Harris, 2006). S’ha calculat que un 85% de les persones 
amb TDI presentarien un nivell de severitat de la DI lleu, un 10% tindria DI moderada, i el 
percentatge restant (5%) es repartiria entre els nivells severs i profunds de DI (Rubin, Merrick, 
Greydanus, & Patel, 2016). 
Els TDI poden ser produïts per una varietat de causes ambientals i genètiques que sovint 
es combinen (Ropers, 2008). Existeixen diferents condicions prenatals, perinatals, neonatals i 
postnatals que poden afectar al desenvolupament del cervell i que conseqüentment són factors 
de risc per als TDI (Bertelli et al., 2016; Huang, Zhu, Qu, & Mu, 2016): 
a) Les condicions prenatals inclouen trastorns cromosòmics com la síndrome de Down, 
trastorns de gen únic com la fenilcetonúria, malalties infeccioses durant l'embaràs, o 
exposició a tòxics i metalls pesants, consum d'alcohol i tabac matern, edat materna 
avançada, que la mare hagi donat a llum en tres o més ocasions, i malalties en la mare 
com la diabetis, la hipertensió o l'epilèpsia  
b) Les condicions perinatals comprenen complicacions tardanes en l'embaràs, com ara la 
insuficiència placentària, el part prematur o problemes durant el part 
c) Els factors neonatals que s’han descrit inclouen el sexe masculí i el baix pes al néixer 
d) Les condicions postnatals durant la infància i l’adolescència, comprenen encefalopaties 
infeccioses, exposició crònica al plom o manca severa d’estimulació psicosocial, entre 
d’altres  
Un altre factor de risc que s'ha relacionat amb els TDI és l'edat paterna (Hultman, Sandin, 
Levine, Lichtenstein, & Reichenberg, 2011; Malaspina et al., 2005; Reichenberg et al., 2006). La 
majoria de les mutacions de novo es produeixen en l'al·lel patern, i aquestes augmenten amb 
l'edat paterna (Kong et al., 2012). Aquest fet s'ha relacionat amb l'aparició de DI severa  (Vissers, 
Gilissen, & Veltman, 2015), ja que les mutacions de novo són la principal causa de DI severa 
(Gilissen et al., 2014).  
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A banda, s'han reportat taxes més altes de TDI als països amb baixos ingressos (Maulik 
et al., 2011), i dues de les causes ambientals més comunes dels TDI són la deficiència de iode i 
la malnutrició, que afecten a milions de persones en països en vies de desenvolupament 
(Chiurazzi & Pirozzi, 2016).  
Alguns dels trastorns neurogenètics més coneguts, caracteritzats per fenotips físics i 
conductuals específics, comprenen la síndrome de Down o trisomia 21, la síndrome 
velocardiofacial o delecció 22q 11.2, la síndrome d’Smith-Magenis o deleció 17p11.2, la 
síndrome de Turner o monosomia del cromosoma X, el trastorn de Rett, la síndrome de Lesch- 
Nyhan, la síndrome de Prader-Willi, la síndrome d’ Angelman, la síndrome X Fràgil o síndrome 
de Martin-Bell, i la síndrome de Williams, també coneguda com a monosomia 7 (Harris, 2006). 
El trastorn genètic més comú associat als TDI és la síndrome de Down (Parker et al., 2010), 
mentre que la síndrome X Fràgil n’és la condició hereditària més freqüent (Hersh, Saul, & 
Committee on Genetics, 2011). 
Fins al moment, se sap que més de 800 gens estan implicats en la patogènesi dels TDI 
(Chiurazzi & Pirozzi, 2016), tot i que la gran heterogeneïtat clínica i genètica dels TDI dificulta la 
interpretació i la identificació al complet de totes les possibles causes genètiques  (Vissers et al., 
2015). Alguns dels principals gens candidats implicats en els TDI són, entre d'altres (Homberg et 
al., 2016):  
a) CHD8, DYRK1A, GRIN2B, i PTEN:  implicats en el desenvolupament del cervell i on les 
mutacions de novo s'observen de manera recurrent 
b) FMR1: codifica la proteïna per la síndrome X Fràgil 
c) UBE3A: relacionat amb la síndrome d'Angelman i amb el comportament estereotipat i 
la hiperactivitat 
d) SHANK3: relacionat amb retard en el desenvolupament, hipotonia neonatal, disminució 
de la socialització i augment de l'estereotípia clínica 
e) NLGN3 i NLGN4X: involucrats en les matrius sinàptiques i en els Trastorns de l’Espectre 
Autista (TEA) 
f) MECP2: responsable de la majoria de casos de la síndrome de Rett i altament comòrbid 
amb els TEA 
g) SYNGAP1 i SNAP25: regulen la senyalització sinàptica i la neurotransmissió, 
respectivament 
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Diversos estudis plantegen una etiologia genètica comuna pels TDI i altres fenotips 
neuroconductuals i/o psiquiàtrics, tenint en compte l’elevada comorbiditat entre la DI, els TEA, 
i altres trastorns com l’esquizofrènia i l’epilèpsia (Kiser, Rivero, & Lesch, 2015; Lee, Smith, & 
Paciorkowski, 2015; McCarthy et al., 2014; Mefford, Batshaw, & Hoffman, 2012; Vorstman & 
Ophoff, 2013). 
Els darrers avenços tecnològics en genòmica, com l'anàlisi de microarrays genòmics i la 
seqüenciació de nova generació amb l’anàlisi de panells gènics extensos, de l’exoma i del 
genoma complets, han contribuït a una ràpida i recent expansió en la identificació dels 
determinants genètics dels TDI (Anazi et al., 2017; Ellison et al., 2013). A tall d’exemple, la 
seqüenciació genòmica identifica mutacions causals en un 50% dels casos de TDI, mentre que 
els cariotips moleculars tenen un rendiment diagnòstic clínic mitjà de l'11% (Anazi et al., 2017). 
L'heterogeneïtat genètica dels TDI requereix aproximacions genòmiques, i és probable que la 
seqüenciació genòmica es converteixi en la prova de diagnòstic de primer nivell tan aviat com 
estigui disponible i sigui assequible econòmicament (Vissers et al., 2015).
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Curs i pronòstic dels TDI 
Els TDI són una condició dinàmica continuada durant tota la vida de les persones 
afectades, que es manifesta típicament durant la primera infància, i que pot mostrar grans 
variacions individuals relacionades amb les trajectòries del desenvolupament (Bertelli et al., 
2016). Per aquest motiu és essencial considerar el progrés de les persones amb TDI al llarg de la 
seva vida, des de la infància fins a la vellesa, tenint en compte la maduració del cervell, les seves 
experiències ambientals i el domini dels reptes i les tasques del desenvolupament (Harris, 2006). 
Tenint en compte això, els TDI s’haurien de tornar a avaluar en fases clau del desenvolupament, 
transicions vitals, esdeveniments vitals i esdeveniments traumàtics (Bertelli et al., 2016). 
És important també considerar la trajectòria del desenvolupament en els trastorns 
neurogenètics per comprendre plenament la importància dels canvis maduratius en les 
estructures neurològiques implicades en síndromes específiques. Per exemple, a la síndrome de 
Down es produeix una disminució progressiva del QI des de la infància fins als 8 anys 
aproximadament; en canvi, en altres síndromes com la X Fràgil i la Lesch-Nyhan, la disminució 
en el QI i la progressió intel·lectual es fa més evident a la adolescència (Harris, 2006). 
En comparació amb la població general (PG), les persones amb TDI a l’edat adulta poden 
tenir una menor capacitat d'autodeterminació i de funcionament independent (Harris, 2006). 
Poden requerir adaptacions per participar en treballs i entorns socials, però també són capaços 
de desenvolupar el seu potencial a mesura que envelleixen. Les deficiències físiques, sensorials 
i psiquiàtriques poden afectar als individus en diversos graus, i són compensables amb 
intervencions de tractament, enriquiment ambiental, formació continuada, així com assistència 
i suports especials (Harris, 2006). En aquest sentit, la severitat dels TDI pot variar al llarg del cicle 
vital de la persona. Per exemple, les dificultats visuals o auditives, l'epilèpsia, els traumes 
psicològics o traumatismes cranials durant la infància, l'abús de substàncies i altres afeccions 
mèdiques tenen el potencial d’afectar el trastorn; i  per contra, una intervenció primerenca pot 
millorar les habilitats adaptatives de la persona (National Academies of Sciences, Engineering, 
and Medicine, 2015). 
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Si bé és cert que l'esperança de vida de les persones amb TDI s'ha incrementat en les 
últimes dècades, tant en la PG com entre les persones amb TDI, la longevitat de les persones 
amb TDI és un fenomen relativament recent, de manera que hi ha poca informació sobre els 
patrons de morbiditat d’aquestes persones passada la mitjana edat (Coppus, 2013). Els canvis 
relacionats amb l'edat, l’envelliment prematur i la reducció de l'esperança de vida són més 
probables en persones amb nivells severs i profunds de DI, amb múltiples discapacitats, i també 
en una part de les persones amb la síndrome de Down (Harris, 2006). De fet, en envellir, aquesta 
població tendeix a presentar més comorbiditats mèdiques i psiquiàtriques, i resultats sanitaris 
més pobres en comparació amb la PG (Lim, Bessey, Joshi, & Boyle, 2018). Tanmateix, la seva 
esperança de vida també es pot reduir a causa d’un mal estat de salut, de condicions de vida 
insuficients i  inadequades, i per polítiques governamentals que no proporcionin suports, 
atenció mèdica, ni serveis de salut mental adequats (Harris, 2006). Per tant, aquests 
condicionants fan necessari un enfocament sistemàtic de la gestió amb èmfasi en l'atenció 
sanitària centrada en el pacient (Hategan, Bourgeois, Cheng, & Young, 2018).
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Comorbiditat dels TDI i disparitats de salut 
En les darreres dècades, múltiples investigacions internacionals han evidenciat que les 
persones amb TDI experimenten perfils de salut i de morbiditat diferents als de la PG, i que a 
més,  l'atenció i l'assistència sanitària que reben és generalment inadequada i insuficient (Ali et 
al., 2013; Anderson et al., 2013; Balogh, Ouellette-Kuntz, Bourne, Lunsky, & Colantonio, 2008; 
Emerson & Hatton, 2013; Hatton & Emerson, 2015; Havercamp, Scandlin, & Roth, 2004; Krahn 
et al., 2006; Llewellyn, Vaughan, & Emerson, 2015; McCarthy & O’Hara, 2011; Robertson, 
Hatton, Baines, & Emerson, 2015; Robinson, Dauenhauer, Bishop, & Baxter, 2012; Tuffrey-Wijne 
et al., 2014; Ward, Nichols, & Freedman, 2010; Williamson et al., 2017). De manera paral·lela, 
també presenten un risc més alt de mort prematura i motivada per causes que serien evitables 
amb una atenció mèdica adequada (Heslop et al., 2014; McCallion & McCarron, 2014; McCarthy 
& O’Hara, 2011; MENCAP, 2007; O’Leary, Hughes-McCormack, Dunn, & Cooper, 2018; Young et 
al., 2015). 
A continuació es revisen les disparitats de salut i d’atenció sanitària que experimenten 
les persones amb TDI: 
Problemes mèdics comòrbids 
El DSM-5 estableix que el risc d’afeccions concurrents, tants mentals com del 
neurodesenvolupament, mèdiques, i físiques pot ser entre tres i quatre vegades major en 
persones amb TDI que en la PG (American Psychiatric Association, 2013; Brue & Wilmshurst, 
2016). Aquesta població és particularment vulnerable a patir una sèrie de problemes crònics de 
salut que inclouen, entre d’altres, problemes sensorials i orals, nutrició pobre, restrenyiment, 
alteracions tiroïdals, reflux gastroesofàgic, obesitat, osteoporosi, epilèpsia, malalties 
cardiovasculars, malalties respiratòries, diabetis, càncer d’estómac i vesícula biliar, problemes 
de salut mental, problemes dermatològics, i  problemes de salut relacionats amb l’envelliment 
(Davis, Proulx, van Schrojenstein Lantman-de Valk, 2014; Straetmans, van Schrojenstein 
Lantman-de Valk, Schellevis, & Dinant, 2007).  A més a més, també poden tenir problemes de 
salut relacionats amb la medicació psicotròpica i antiepilèptica, que pot comportar efectes 
secundaris i interaccions medicamentoses potencialment greus (Davis et al., 2014).   
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A la Figura 3 es presenten els principals problemes de salut en persones amb TDI 
identificats a la literatura. 
 
Figura 3: Problemes de salut freqüents en persones amb TDI 
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Històricament, les deficiències en la salut de les persones amb TDI s’atribuïen 
principalment a les síndromes o condicions associades amb la DI. Més recentment, aquestes 
disparitats de salut han començat a conceptualitzar-se com a exemples de desigualtat, és a dir, 
es tracta de diferències en l'estat de salut causades per factors ambientals que escapen al 
control dels individus i que esdevenen evitables i injustes (Hatton & Emerson, 2015), ja que les 
disparitats no es poden explicar solament per la privació social o les variacions biològiques 
(O’Hara, McCarthy, & Bouras, 2010).  
Les disparitats de salut són un concepte de salut pública, i es defineixen com a 
diferències en els resultats de salut i els seus determinants entre diferents segments de la 
població en funció dels seus atributs socials, demogràfics, ambientals i geogràfics  (Carter-Pokras 
& Baquet, 2002; Krahn & Fox, 2014). Es tracta doncs, d’un concepte per identificar les 
desigualtats de salut evitables (Krahn & Fox, 2014). 
Com s’ha assenyalat anteriorment, les persones amb TDI tenen un risc substancialment 
més gran de patir comorbiditats i malalties cròniques, però moltes d’aquestes condicions no 
tenen una relació causal òbvia amb la DI, sinó que es deuen a altres factors (Krahn & Fox, 2014):  
a) Comportaments deficients  per la salut, com per exemple, estils de vida sedentaris, o 
nutrició deficient 
b) Atenció inadequada per part de cuidadors i proveïdors d'atenció mèdica, com per 
exemple, control de l’obesitat o maneig inadequat de malalties cròniques 
c) Altres factors subjacents que influeixen en l’estat de salut, com per exemple, influències 
prenatals o estrès crònic 
Tanmateix, si bé la gestió de les afeccions específiques dels TDI (com per exemple 
l’epilèpsia) és fonamental, el coneixement, la prevenció i el control de malalties evitables com 
la diabetis, la hipertensió o les malalties cardiovasculars també és essencial per millorar la salut 
de les persones amb TDI al llarg de la seva vida (Krahn & Fox, 2014). 
Davant d’aquesta situació, entre els anys 2002 i 2008 es van desenvolupar els projectes 
POMONA I i II sobre indicadors de salut en persones amb TDI, amb l'objectiu d'establir un llistat 
d'indicadors de salut i de conèixer millor la salut de les persones amb TDI en 14 països de la Unió 
Europea. Aquests projectes van sorgir a partir del projecte d’Indicadors de Salut elaborat des de 
la European Community Health Indicators (ECHI) (Kramers, 2003) i van ser finançats per la 
Comissió Europea. 
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El projecte POMONA I es va dur a terme entre els anys 2002 i 2004. Aquest va identificar 
un conjunt de 15 indicadors de salut per TDI (van Schrojenstein Lantman-de Valk, Linehan, Kerr, 
& Noonan-Walsh, 2007; Walsh, Hall, & Ryan, 2008), a través dels quals es va dissenyar una 
entrevista de salut anomenada P-15 (Perry et al., 2010).   
Posteriorment, i partir del projecte anterior, al projecte POMONA II (2005-2008) es va 
recollir informació sobre la salut de les persones amb TDI amb l’entrevista P-15. Es van trobar 
diferències significatives en la salut de les persones amb TDI, amb una elevada prevalença de 
malalties com l’epilèpsia, els trastorns mentals, les al·lèrgies o el restrenyiment. Igualment, es 
van identificar disparitats de salut en funció de l’edat de la persona i del nivell de 
desinstitucionalització del país on residia, i també disparitats en termes d'infradiagnòstic i falta 
de mesures de prevenció i promoció de la salut (Haveman et al., 2011; Martínez-Leal, 2011; 
Salvador-Carulla & García-Gutierrez, 2009). A la secció de Resultats de la present tesi es donen 
més detalls sobre el desenvolupament, els indicadors de salut i els resultats dels projectes 
POMONA, concretament a l’Article 1: “Nuevas consideraciones sobre la salud de las personas 
con trastornos del desarrollo intelectual” (Folch-Mas, Cortés-Ruiz, Salvador-Carulla, et al., 2017). 
Els projectes POMONA I i II van proporcionar dades molt rellevants per comprendre 
millor les necessitats de salut de les persones amb TDI, i per facilitar la planificació, el seguiment 
i l’avaluació de programes de salut específics. A data d’avui, però, les disparitats de salut 
continuen existint i es reflecteixen a la literatura científica.  
A la Taula 1 es presenta una revisió de la literatura recent sobre aquest tòpic ordenada 
per any de publicació, de més recent a menys. La cerca s’ha fet a les bases de dades Pubmed, 
Science Direct i Google Scholar a partir de les següents paraules clau: “Intellectual developmental 
disorders”, “Intellectual disability”, “Health”, “Morbidity”, i “Multimorbidity”. S’ha considerat un 
total de 31 articles tenint en compte els criteris d’inclusió que segueixen: articles en anglès 
publicats en els darrers cinc anys (2013-2018), estudis de comparació amb la PG, estudis 
poblacionals,  estudis de revisió, que incloguin població infantil i/o adulta amb TDI, i centrats en 
aspectes de salut generals. Es presenten per separat els estudis sobre disparitats de salut en 
comparació amb la PG i els estudis sobre perfils de salut específics amb població amb TDI. S’ha 
conservat la nomenclatura original (TDI/DI) emprada en cadascun dels estudis. 
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Taula 1: Disparitats i perfils de salut en persones amb TDI identificats a la literatura recent 
Estudis de comparació amb la PG 
Estudi Mostra Resultats 
(O’Leary et al., 
2018) 
Revisió: 34 estudis 
Les persones amb la síndrome de Down morien uns 28 anys més joves que 
la PG. Les anomalies congènites del cor i les condicions respiratòries van 
ser les principals causes de mort i eren més freqüents que en la PG 
(Prokup, Andridge, 
Havercamp, & Yang, 
2018) 
419 infants amb TDI / 
7.707 infants de la PG 
Els infants amb TDI eren més propensos que els de la PG a tenir un estat de 
salut regular o deficient, més hospitalitzacions durant la nit, retards en el 
tractament i necessitats d'atenció mèdica no satisfetes 
(Ziegler & Spivack, 
2018) 
Revisió: 27 estudis 
Les persones amb TDI tenien una major prevalença de càries no tractada, 
malaltia periodontal, obesitat, edentulisme i malalties orals i sistèmiques 
cròniques en comparació amb la PG. La dieta podia afectar la salut oral i la 
salut sistèmica d'aquestes persones 
(Axmon, Ahlström, 
& Höglund, 2017) 
7.936 persones amb 
DI majors de 55 anys 
/ 7.936 controls de la 
PG majors de 55 anys 
Les persones amb DI tenien un 20% més de probabilitats que la PG de tenir 
un diagnòstic de diabetis mellitus i un 81% més de probabilitats de tenir un 
diagnòstic d'hipertensió. Els tractaments tendien a incloure medicaments 
més antics en comparació amb els prescrits a la PG 
(Croen et al., 2015) 
1.507 adults amb TEA 
/ 15.070 adults de la 
PG 
El 19,2%  dels adults amb TEA presentaven DI. En comparació amb la PG, 
els adults amb TEA van tenir taxes significativament majors en tots els 
principals trastorns mentals: depressió, ansietat, trastorn bipolar, TOC, 
esquizofrènia i intents de suïcidi; i també en les afeccions mèdiques: 
afeccions immunitàries, trastorns gastrointestinals i de la son, convulsions, 
obesitat, dislipèmia, hipertensió, diabetis, ictus i Parkinson 
(Flygare Wallén, 
Ljunggren, Carlsson, 
Pettersson, & 
Wändell, 2017) 
26.988 persones amb 
TDI / 1.996.140 
persones de la PG 
Les persones amb TDI tenien més probabilitats de tenir un diagnòstic 
d'obesitat o diabetis mellitus que la PG, a excepció de la diabetis entre els 
homes amb la síndrome de Down. La hipertensió va ser més freqüent entre 
els homes  amb TDI en comparació amb la PG 
(Havercamp & 
Scott, 2014) 
20.395 adults amb 
TDI / 132.812 adults 
amb discapacitat / 
312.144 adults de la 
PG 
Els adults amb TDI van ser més propensos a informar que tenien mala salut, 
tenien un major risc de patir problemes de salut i un pitjor accés als serveis 
de salut. Tenien menys probabilitats de fer visites regulars al dentista, de 
ser referits a serveis especialitzats i d’accedir a proves de cribratge de 
càncer de pròstata/cervical i mamografies 
(Hughes-
McCormack et al., 
2017) 
Cens total d'Escòcia 
l’any 2011 (5.295.403 
persones en total) 
Un total de 26.349 persones (0,5%) tenien DI. D’aquests, el 12,8% dels 
infants, 23,4% dels adults i 27,2% dels adults majors tenien condicions de 
salut mental en comparació amb el 0,3%, 5,3% i 4,5% de la PG. La seva salut 
general va ser substancialment més pobre i s'associava amb les condicions 
de salut mental 
(McCarron, Cleary, 
& McCallion, 2017) 
478 persones amb DI 
/ 478 controls de la 
PG 
La prevalença de malalties cròniques era més alta entre les persones amb 
DI en comparació amb la PG. Es van trobar taxes més altes de diabetis i 
càncer entre les persones amb DI a mesura que envellien, i nivells 
d'utilització més alts de consultes de salut i medicina general en 
comparació amb la PG 
(Ng, Flygare Wallén, 
& Ahlström, 2017) 
15.289 persones amb 
DI majors de 55 anys 
/ 15.289 controls de 
la PG majors de 55 
anys 
Les persones amb DI van tenir un risc de mortalitat global més alt que la 
PG, i també més risc de mort per malaltia respiratòria. Les principals causes 
de mort entre les persones amb DI van ser les malalties circulatòries i 
respiratòries i les neoplàsies. L'epilèpsia i la pneumonitis van ser més 
comuns entre les persones amb DI que entre la PG 
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(Carey et al., 2016) 
14.751 adults amb DI 
/ 86.221 adults de la 
PG 
Es va trobar una major prevalença d'epilèpsia, malaltia mental severa, 
demència, hipotiroïdisme i insuficiència cardíaca en persones amb DI que 
en la PG; i menor prevalença de cardiopatia isquèmica i càncer. També 
presentaven quasi el doble de consultes d'assistència primària, amb 
consultes més curtes i menys continuïtat amb el mateix metge 
(Emerson, Hatton, 
Baines, & 
Robertson, 2016) 
299 persones amb DI 
/ 22.927 persones de 
la PG 
Les persones amb DI presentaven una salut marcadament pitjor que els 
seus parells a la PG en la majoria dels indicadors investigats: salut 
autoavaluada, morbiditat múltiple, artritis, càncer, diabetis, obesitat, força, 
funció pulmonar i polimedicació 
(Balogh, Lake, Lin, 
Wilton, & Lunsky, 
2015) 
28.567 persones amb 
TDI / 2.261.919 
persones de la PG 
Les persones amb TDI tenien una prevalença i incidència de diabetis major 
que la PG, sobre tot entre les dones, els adults més joves i els que residien 
en barris rurals o de renda alta. També eren més propensos a ser 
hospitalitzats per afeccions ambulatòries relacionades amb la diabetis 
 
(Florio & Trollor, 
2015) 
953 morts entre  
42.219 persones amb 
DI / 312.649 morts 
entre 7.218.529 
persones a la PG 
Es va trobar una mortalitat significativament més gran en persones amb DI 
en comparació amb la PG. Les dones amb DI tenien una mortalitat relativa 
més elevada en comparació amb les seves parells a la PG, i en comparació 
amb els homes amb DI 
Estudis sobre perfils de salut 
Estudi Mostra Resultats 
(Capone et al., 
2018) 
Revisió: 18 estudis 
Les persones amb la síndrome de Down presentaven una alta prevalença 
d’alteracions tiroïdals, problemes de columna cervical, discapacitat 
auditiva, sobrepès-obesitat, apnea de la son, cardiopatia congènita i 
osteopènia-osteoporosi. L'evidència va demostrar mancances massives en 
el coneixement clínic que podien comprometre la presa de decisions 
clíniques i el maneig d'aquestes persones mèdicament complexes 
(Harris, McGarty, 
Hilgenkamp, 
Mitchell, & Melville, 
2018) 
143 persones amb DI 
El percentatge mitjà de temps sedentari va ser del 72,9% per dia, i els 
problemes de salut física i mental es van associar significativament amb un 
augment del sedentarisme 
(Kinnear et al., 
2018) 
1.023 persones amb 
DI 
Els participants tenien una mitjana de 11,04 condicions de salut i el 98,7% 
presentava multimorbiditat. Les condicions més freqüents van ser 
insuficiència visual, obesitat, epilèpsia, restrenyiment i atàxia 
(Pellikaan, 
Rosenberg, Baan, 
Davidse, & de 
Graaff, 2018) 
90 adults amb la 
síndrome Prader-Willi 
Es van trobar una gran quantitat de problemes de salut sense detectar ni 
tractar, com l’hipogonadisme l'osteoporosi, la diabetis, l'hipotiroïdisme i 
l'obesitat 
(Reid, Meehan, 
Arnup, & 
Reddihough, 2018) 
1.141 / 3.248 
persones amb paràlisi 
cerebral 
Un 45% dels participants presentaven DI, que es va associar a no caminar, 
hipotonia, discinèsia, tetraplegia, epilèpsia, més ingressos hospitalaris, i 
supervivència reduïda. La DI va augmentar la complexitat mèdica general 
de la paràlisi cerebral i podia incrementar les disparitats de salut i la 
mortalitat 
(Schoufour et al., 
2018) 
1.050 persones amb 
DI majors de 50 anys 
La multimorbiditat i la polimedicació van ser forts predictors de la 
mortalitat en persones amb DI 
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(Bratek, Krysta, & 
Kucia, 2017) 
Revisió: 34 estudis 
Els trastorns mentals comòrbids va ser freqüents (40%) entre els pacients 
amb DI i correlacionaven amb l'edat avançada. Els trastorns més freqüents 
van ser comportaments desafiants, depressió, ansietat i demència. Els 
pacients amb DI i almenys un trastorn mental comòrbid tenien un elevat 
risc de polimedicació i la comorbiditat va augmentar significativament l'ús 
de serveis i les despeses d'atenció 
(Dunkley et al., 
2017) 
930 persones amb DI 
La majoria dels participants tenien sobrepès o obesitat (68%), un 1,3% 
presentava diabetis tipus 2 sense detectar i un 5,2% una regulació de la 
glucosa afectada sense detectar 
(Robertson, 
Chadwick, Baines, 
Emerson, & Hatton, 
2017) 
Revisió: 20 estudis 
La disfàgia en persones amb DI estava associada  amb nivells més greus de 
DI, paràlisi cerebral comòrbida i discapacitat motora 
(van Timmeren, 
Waninge, van 
Schrojenstein 
Lantman-de Valk, 
van der Putten, 
&van der Schans, 
2017) 
99 persones amb DI 
severa o profunda i 
discapacitat motora 
Els problemes de salut comòrbids més freqüents van ser deficiència visual, 
restrenyiment, epilèpsia, espasticitat i escoliosi. Aquests cinc problemes 
van resultar en una combinació de multimorbiditat en el 37% dels 
participants. En el 56% dels participants es va trobar una combinació de 
multimorbiditat de quatre problemes: restrenyiment, insuficiència visual, 
epilèpsia i espasticitat 
(Mpaka et al., 2016) 
450 infants referits 
als serveis 
ambulatoris per TDI 
Un total de 120 infants (29,3%) va rebre el diagnòstic de TEA. La DI (75,83%) 
i l’epilèpsia (72,50%) van ser les principals comorbiditats associades 
significativament amb el TEA 
(van Timmeren, van 
der Putten, van 
Schrojenstein 
Lantman-de Valk, 
van der Schans, & 
Waninge, 2016) 
99 persones amb DI 
severa o profunda i 
discapacitat motora 
Es va trobar una àmplia gamma de problemes de salut física amb una 
mitjana de 12 problemes per persona, amb  elevades taxes de prevalença 
(> 50%) per restrenyiment, insuficiència visual, epilèpsia, espasticitat, 
deformacions, incontinència i reflux 
(Robertson, Hatton, 
Emerson, & Baines, 
2015a) 
Revisió: 16 estudis 
L'epilèpsia es va associar amb l'augment de la mortalitat en persones amb 
DI, especialment en aquelles que havien patit convulsions recents 
(Robertson, Hatton, 
Emerson, & Baines, 
2015b) 
Revisió: 46 estudis 
La prevalença d’epilèpsia va ser del 22,2% en persones amb TDI, i 
augmentava a mesura que s’incrementava el nivell de severitat de la DI. En 
persones amb la síndrome de Down la prevalença va ser del 12,4%, 
augmentava amb l'edat i era particularment freqüent en aquells amb 
Alzheimer / demència 
(Hermans & 
Evenhuis, 2014) 
1.047 persones amb 
DI majors de 50 anys 
Es va detectar multimorbiditat en el 79,8% dels casos, i es va associar 
significativament amb l'edat i la DI severa/profunda. En el 46,8% dels casos 
es van detectar 4 o més condicions comòrbides associades  amb l'edat, la 
DI severa/profunda i la síndrome de Down 
(Turygin, Matson, & 
Adams, 2014) 
101 persones amb 
TDI 
Els TEA eren més freqüents entre les persones amb DI moderada, mentre 
que els trastorns de la personalitat més freqüents entre les persones amb 
DI lleu. Els trastorns del control d’impulsos es van observar més 
freqüentment en dones 
(McCarron et al., 
2013) 
753 persones amb DI 
majors de 40 anys 
Un 71% de la mostra va presentar multimorbiditat, amb un major risc per 
les dones. La malaltia ocular i els trastorns mentals es van associar amb 
major freqüència a una segona afecció i el patró de multimorbiditat més 
prevalent va ser el trastorn mental/neurològic 
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Tal i com es pot observar a la Taula 1, la majoria dels estudis recents informen sobre un 
pitjor estat de salut i elevades taxes de morbiditat en comparació amb la PG, en condicions com 
l’epilèpsia, els trastorns mentals, l’obesitat, les malalties orals, la diabetis, la hipertensió, les 
afeccions immunitàries, els trastorns gastrointestinals i de la son, o l’hipotiroïdisme, entre 
d’altres, així com un risc més elevat de mort prematura.  També s’identifiquen disparitats en els 
patrons d’atenció sanitària en contrast amb la PG, que inclouen més hospitalitzacions, retards 
en el tractament, necessitats d'atenció mèdica no satisfetes, polimedicació, i en general un pitjor 
accés als serveis de salut.  
Pel que fa als estudis específics sobre els perfils de salut de les persones amb TDI, a la 
Taula 1 es pot comprovar una elevada prevalença de problemes de salut comòrbids que 
inclouen, per exemple, discapacitats motores i sensorials, restrenyiment, epilèpsia, obesitat i 
trastorns mentals; que en alguns casos difereixen en funció del gènere, i que poden 
incrementar-se a mesura que augmenta l’edat de la persona i el nivell de severitat de la DI. A 
més a més, poden existir problemes de salut no detectats i sense tractar. 
Trastorns mentals comòrbids 
Malgrat que els trastorns mentals són freqüents en individus amb TDI, sovint no 
s'identifiquen correctament, i aquest problema s’agreuja en els nivells més baixos de 
funcionament intel·lectual (Fletcher et al., 2017; Reiss, 1994; Rush & Frances, 2000). Les 
limitacions verbals i d’expressió, l’eclipsament diagnòstic, les alteracions del comportament, les 
manifestacions dels símptomes psiquiàtrics diferents a les de la PG i la manca de sistemes de 
diagnòstic psiquiàtric específics per persones amb TDI suposen un repte a l’hora de realitzar un 
diagnòstic acurat (Fletcher et al., 2017). Tot i presentar un trastorn mental, les persones amb 
TDI poden no rebre cap diagnòstic psiquiàtric, o rebre un diagnòstic inexacte o inadequat que 
afecti al conseqüent accés a tractaments, serveis i sistemes de suport (Fletcher et al., 2017). 
Les dades sobre la prevalença dels trastorns mentals en persones amb TDI varien molt 
entre estudis: alguns estudis parlen de xifres situades entre el 10% i el 40% (Cooper, Smiley, 
Morrison, Williamson, & Allan, 2007b; Deb, Thomas, & Bright, 2001a), d’altres parlen de taxes 
de fins al 55% (National Core Indicators, 2016). Aquests estudis presenten grans diferències 
metodològiques entre ells i a més a més, les dades de prevalença depenen molts cops del 
mètode emprat per realitzar l’avaluació psiquiàtrica, de manera que els sistemes tradicionals 
orientats a la PG, com per exemple el DSM o la CIE, serien menys eficients a l’hora de detectar 
els trastorns mentals en persones amb TDI (Fletcher et al., 2017). 
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A continuació es revisen breument les xifres de prevalença de diferents trastorns 
mentals en persones amb TDI aportades per la literatura:  
a) Trastorn per Dèficit d'Atenció i Hiperactivitat (TDAH) 
El diagnòstic i els símptomes del TDAH són tres vegades més freqüents en persones amb 
TDI que en la PG (Baker, Neece, Fenning, Crnic, & Blacher, 2010; Fletcher et al., 2017; Neece, 
Baker, Blacher, & Crnic, 2011) 
b) Trastorns Psicòtics 
Segons diferents estudis, la prevalença dels trastorns psicòtics s’ha estimat al voltant del 
4% en persones amb TDI i és significativament més prevalent que en la PG (Cooper, Smiley, 
Morrison, Allan, et al., 2007; Deb, et al., 2001a; Fletcher et al., 2017) 
c) Trastorn bipolar  
Sembla ser que fins a la data no s’han realitzat estudis sistemàtics prospectius i ben 
controlats amb mètodes fiables per avaluar la presència de trastorn bipolar en mostres 
representatives de persones amb TDI (Fletcher et al., 2017). D’altra banda, s’ha postulat que els 
trastorn bipolar en persones amb TDI podrien no ser diagnosticats correctament degut a que la 
presentació dels símptomes no seria igual a la de la PG. Per exemple, alguns símptomes afectius 
com la irritabilitat podrien eclipsar altres símptomes no afectius propis del trastorn bipolar i 
dificultar el diagnòstic (Cain et al., 2003) 
d) Depressió 
Tot i que les xifres existents sobre la prevalença de la depressió en persones amb TDI 
varien en funció de la metodologia emprada (Fletcher et al., 2017), alguns estudis 
epidemiològics l’han situat entre un 2,2% i un 3,8% (Cooper, Smiley, Morrison, Williamson, & 
Allan, 2007a; Deb, et al., 2001a) 
e) Ansietat 
Diferents estudis han apuntat a una incidència dels trastorns d’ansietat al voltant del 3% 
en la població amb TDI (Cooper, Smiley, Morrison, Williamson, et al., 2007b; Deb, et al., 2001a) 
f) Trastorn obsessiu compulsiu (TOC) 
El diagnòstic del TOC en persones amb TDI pot ser dificultós, donat que sovint es poden 
produir comportaments repetitius, estereotípies, tics i autolesions concomitants (Fletcher et al., 
2017). S’ha estimat que la prevalença del TOC en persones amb TDI es podria trobar al voltant 
de l’1,1% i el 2,7% (Deb, et al., 2001a) 
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g) Trastorns neurocognitius (TNC) 
Tot i que factors com el propi funcionament intel·lectual de la persona o les 
comorbiditats mèdiques que cursen amb un deteriorament cognitiu poden dificultar el 
diagnòstic dels TNC en persones amb TDI (Fletcher et al., 2017), s’ha estimat que la prevalença 
d’aquest trastorns en persones amb la síndrome de Down d’entre 50-59 anys pot ser del 40% 
(Holland, Hon, Huppert, Stevens, & Watson, 1998). En persones amb TDI sense la síndrome de 
Down la prevalença dels TNC se situaria al voltant del 18,3% en persones de 65 anys, i aquests 
serien de dos a tres cops més comuns que en la PG (Strydom, Hassiotis, King, & Livingston, 2009) 
h) Trastorns de conducta  
La freqüència de la presència dels trastorns de conducta en la població amb TDI arriba a 
xifres de fins al 60%  (Cooper, Smiley, Morrison, Williamson, et al., 2007b; Deb, Thomas, & Bright, 
2001b; Holden & Gitlesen, 2006). Una de les manifestacions més comuns dels trastorns de 
conducta en persones amb TDI és la conducta autolesiva (CA), amb xifres de prevalença que 
oscil·len entre el 4% i el 19% (Bowring, Totsika, Hastings, Toogood, & Griffith, 2017; Cooper et 
al., 2009; Emerson et al., 2001; Fletcher et al., 2017; Oliver, Murphy, & Corbett, 1987). S’han 
identificat múltiples factors de risc per la CA però amb resultats contradictoris entre estudis 
(Bowring et al., 2017) 
Trastorns de l’Espectre Autista (TEA)  
La literatura científica suggereix que la presència comòrbida de TEA i DI es relaciona 
significativament amb taxes més elevades de trastorns mentals (Coli, Scuticchio, & Bertelli, 
2017).  
Existeix una superposició significativa entre TEA i DI, donat que ambdós trastorns es 
defineixen conductualment i comparteixen característiques clíniques comunes, així com vies 
genètiques i del neurodesenvolupament compartides (Lecavalier, Snow, & Norris, 2011). La 
comorbiditat entre TEA i DI s'ha associat amb un augment dels dèficits socials i de la 
comunicació, amb taxes més elevades de comportaments restringits i amb la manifestació de 
trastorns de conducta més greus i més estables en el temps (Fletcher et al., 2017). De fet, la DI 
podria ser el trastorn comòrbid més freqüent amb els TEA, és un potent factor de predicció de 
mal pronòstic, i a més, s’ha evidenciat una associació significativa entre el nivell de 
funcionament i la severitat dels símptomes del TEA (Lecavalier et al., 2011). Tanmateix, ambdós 
trastorns presenten símptomes nuclears distintius i específics, ja que la DI es defineix per un 
UNIVERSITAT ROVIRA I VIRGILI 
DISPARITATS DE SALUT EN PERSONES AMB TRASTORNS DEL DESENVOLUPAMENT INTEL·LECTUAL 
Annabel Folch Mas 
 
                    Comorbiditat dels TDI i disparitats de salut 
 25 
dèficit en el funcionament intel·lectual, mentre que els TEA es caracteritzen per dèficits 
qualitatius en les habilitats sòcio-comunicatives i per la presència de conductes restringides i 
repetitives (Fletcher et al., 2017). 
S'ha estimat que els TEA afecten a 1 de cada 100-150 infants (Chakrabarti & Fombonne, 
2005; Mefford et al., 2012), tot i que dades més recents als Estats Units situen la xifra en 1 de 
cada 59 infants (Centers for Disease Control and Prevention (CDC), 2018). En adults, s’ha estimat 
la prevalença dels TEA en 11/1000 (Brugha et al., 2016).  
Prop del 70% de les persones amb TEA també presentarien DI (Fombonne, 2002), amb 
incidència més elevada entre les persones amb TEA en el rang de la DI moderada a profunda (al 
voltant del 40%) (Brugha et al., 2016; Fombonne, 2002). De la mateixa manera, s’ha estimat que 
gairebé el 40% de la població amb DI també compliria criteris diagnòstics de TEA (La Malfa, Lassi, 
Bertelli, Salvini, & Placidi, 2004). Amb tot, cal tenir en compte que les dades de prevalença poden 
variar significativament tenint en compte diferents factors metodològics, que inclouen el 
disseny dels estudis, les definicions de TEA i DI, i els mètodes de determinació utilitzats 
(Lecavalier et al., 2011). 
Segons la darrera edició del DSM-5 (American Psychiatric Association, 2013), els TEA es 
caracteritzen per  deficiències en la comunicació i la interacció social en diversos contextos, i per 
patrons de comportament, interessos o activitats restrictius i repetitius, que es manifesten en 
dos o més dels següents punts:  
a) Moviments, utilització d'objectes o parla estereotipats o repetitius  
b) Insistència en la monotonia, excessiva inflexibilitat de rutines o patrons rituals de 
comportament verbal i/o no verbal 
c) Interessos molt restringits i fixos que són anormals quant a la seva intensitat o focus 
d'interès 
d) Hiper o hiporreactivitat als estímuls sensorials o interès poc habitual per aspectes 
sensorials de l'entorn 
A més a més, els símptomes han d'estar presents en les primeres fases del període de 
desenvolupament i causen un deteriorament clínicament significatiu en l’àrea social, laboral o 
en altres àrees importants del funcionament habitual.  
El DSM-5 estableix tres nivells de severitat del TEA basats en els dèficits de la 
comunicació social i els patrons de comportament restringits i repetitius: Grau 3 - requereix 
ajuda molt notable / Grau 2 - requereix ajuda notable / Grau 1 - requereix ajuda. 
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Segons la definició de l’ICD-11 (World Health Organization (WHO), 2018), els TEA es 
caracteritzen per presentar dèficits persistents en la capacitat d'iniciar i mantenir la interacció 
social i la comunicació social recíproca; i també per presentar una sèrie de patrons de 
comportament i d'interessos restringits, repetitius i inflexibles. El trastorn s’inicia durant el 
període de desenvolupament, generalment en la primera infància, però els símptomes poden 
no manifestar-se plenament fins més endavant, quan les demandes socials excedeixen les 
capacitats limitades. Els dèficits són prou greus com per causar un deteriorament en els àmbits 
de funcionament personal, familiar, social, educatiu, ocupacional o en altres àrees de 
funcionament importants; i solen ser una característica general del funcionament de l'individu 
en qualsevol entorn, tot i que poden variar en funció del context. Les persones dintre de 
l'espectre poden presentar una àmplia gamma de funcionament intel·lectual i d’habilitats 
lingüístiques. 
Pel que fa a la salut de les persones amb DI i TEA, diferents estudis han establert que 
aquestes persones presenten elevades taxes de problemes mèdics comòrbids, com per exemple 
problemes gastrointestinals, incontinència, problemes de son, letargia, ansietat, trastorns 
alimentaris i comportament desafiant (Fletcher et al., 2017; Geier, Kern, & Geier, 2012). 
Disparitats en l'accés a l'atenció i l'assistència sanitàries  
La trajectòria de l'atenció mèdica dirigida a les persones amb TDI comparteix similituds 
amb la de la PG, però es caracteritza per iniquitats, manca d'accés, pitjor qualitat i majors costos 
(Rubin et al., 2016). Històricament, les persones amb TDI han experimentat disparitats en aquest 
àmbit que inclouen, entre d’altres, la manca d'accés a una atenció mèdica de qualitat, una 
inadequada preparació dels proveïdors d'atenció mèdica per satisfer les seves necessitats, la 
influència de determinants socials de la salut com la pobresa, la étnia i el gènere, i la falta 
d'inclusió en les iniciatives de salut pública i activitats de prevenció (Anderson et al., 2013).  
Actualment, les persones amb TDI segueixen presentant condicions de salut que sovint 
no es diagnostiquen o es gestionen malament (Iacono, Bigby, Unsworth, Douglas, & Fitzpatrick, 
2014). A més, diferents estudis han demostrat que les persones amb TDI tenen menys 
probabilitats que la PG de participar en programes i intervencions de cribratge i de prevenció i 
promoció de la salut (Hanlon, MacDonald, Wood, Allan, & Cooper, 2018; Ouellette-Kuntz, 
Cobigo, Balogh, Wilton, & Lunsky, 2015). De la mateixa manera, en comparació amb la PG, la 
població amb TDI també presenta unes taxes més elevades de visites als serveis d’urgències, 
hospitalitzacions, readmissions hospitalàries i consultes i prescripcions (Lunsky et al., 2011; 
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Lunsky, Balogh, Sullivan, & Jaakkimainen, 2014; Lunsky & Balogh, 2010; Straetmans et al., 2007); 
menys ingressos programats que la PG i menys intervencions quirúrgiques i, alhora, més 
ingressos deguts a malalties mentals i del sistema respiratori (Bernal-Celestino, León-Hurtado, 
& Martínez-Leal, 2017). També són més propenses a ser ingressades a l'hospital per condicions 
que generalment es gestionarien correctament als serveis d’atenció primària (Balogh, Brownell, 
Ouellette-Kuntz, & Colantonio, 2010; Glover & Evison, 2013), i tenen més probabilitats de morir 
per condicions que serien pròpies de l’atenció ambulatòria i potencialment prevenibles, com per 
exemple, les malalties respiratòries o l’epilèpsia (Brameld, Spilsbury, Rosenwax, Leonard, & 
Semmens, 2018). De fet, les persones amb TDI tenen una vida més curta i un major risc de mort 
prematura que la PG (Heslop & Glover, 2015). Les morts evitables amb una atenció mèdica 
adequada es relacionen, entre d’altres, amb problemes en la planificació assistencial avançada, 
adhesió a la legislació, viure en un allotjament inadequat, manca d’ajustament als canvis en les 
necessitats d’atenció a la salut, i amb que els cuidadors no se sentin escoltats (Heslop et al., 
2014). 
La cura de les persones amb TDI ha evolucionat en els darrers 150 anys des de la 
institucionalització cap a la inclusió a la comunitat, sobre tot a partir dels anys 60 (Burrell & Trip, 
2011). El fet de traslladar aquestes persones des de les institucions a la comunitat però, no 
suposa una millora automàtica en la qualitat de vida en termes d'elecció, inclusió, identitat o 
accés als serveis de salut, especialment en persones amb nivells de DI severs i profunds i 
necessitats complexes (Beadle-Brown, Mansell, & Kozma, 2007). De fet, es donen importants 
diferències quant a l’atenció sanitària entre entorns institucionals i comunitaris, amb dèficits 
importants en aquests últims pel que fa a mesures de promoció de la salut, cribratges de 
malalties i revisions mèdiques (Martínez-Leal et al., 2011), i més encara en persones amb grans 
necessitats de suport que viuen en llars familiars (Grey, Totsika, & Hastings, 2018). 
En el cas de l’atenció específica a la salut mental, també s’ha avançat des de la 
institucionalització de llarga estada a la integració a la comunitat (Bouras & Holt, 2010), però les 
persones amb TDI encara troben dificultats per accedir a serveis de salut mental adequats a les 
seves necessitats (Bouras & Holt, 2010; Bouras & Jacobson, 2002). 
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Durant la dècada del 2000, l’aparició de diferents informes al Regne Unit que 
denunciaven i visibilitzaven la situació sanitària de les persones amb TDI, com “Treat me right” 
(MENCAP, 2004), “Death by Indifference” (MENCAP, 2007) i “Closing the Gap” (Office of the 
Surgeon General, National Institute of Child Health and Human Development, & Centers for 
Disease Control and Prevention, 2002) va motivar l’adopció d’una sèrie de mesures per millorar 
l’assistència sanitària que rebien (Bouras & Holt, 2010). 
Gràcies a això, en els darrers anys s'ha realitzat un major esforç per identificar i abordar 
la gran quantitat de disparitats de salut que experimenten les persones amb TDI a través 
d'activitats i programes que promouen estils de vida saludables i una major atenció a la 
capacitació dels proveïdors d'atenció mèdica (Anderson et al., 2013). Amb tot, aquesta població 
continua experimentant disparitats i manca d’inclusió (Iacono et al., 2014). A nivell europeu, les 
desigualtats continuen però han disminuït especialment a l'Europa occidental, i les reformes 
assistencials han progressat als països d'Europa de l'Est (Salvador-Carulla & García-Gutierrez, 
2009). 
A la literatura s’han identificat diversos factors personals i ambientals que poden influir 
en l’atenció sanitària que reben les persones amb TDI (Williamson et al., 2017). Aquests factors 
es presenten en síntesi a la Taula 2. 
 
Taula 2: Factors personals i ambientals que poden influir en l’atenció sanitària que reben les 
persones amb TDI (Williamson et al., 2017) 
Factors relatius a la persona 
a) Habilitats i capacitat de comunicació 
Els reptes de comunicació expressiva i receptiva que experimenten les persones amb TDI suposen una 
barrera per accedir a l'assistència sanitària 
b) Capacitat d'adherir-se a les recomanacions d'assistència sanitària  
Les dificultats per comprendre o seguir les recomanacions mèdiques, així com d’entendre les 
programacions de cites i procediments, poden evitar que el pacient amb TDI participi en un pla d'atenció 
continuat 
c) Desconeixement sobre els serveis sanitaris 
La manca o les limitacions en el coneixement o la comprensió del propòsit dels serveis, proves, 
controls o diagnòstics mèdics pot fer que les persones amb TDI utilitzin menys els serveis sanitaris en 
comparació amb la PG 
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Taula 2 (Continuació): Factors personals i ambientals que poden influir en l’atenció sanitària 
que reben les persones amb TDI (Williamson et al., 2017) 
Factors relatius a l’entorn 
a) Desconeixement o manca d’educació específica del proveïdor de salut en el tractament de les persones 
amb TDI 
Les institucions sanitàries no sempre estan equipades o entrenades per treballar amb població amb TDI, 
donant lloc a majors necessitats d'atenció mèdica no satisfetes, major ús dels serveis d'emergències i 
menor utilització de serveis preventius de salut 
b) Manca d'oportunitats de cura preventiva 
Les persones amb TDI tenen més probabilitats d'experimentar condicions secundàries a causa de 
l'educació insuficient en oportunitats de prevenció 
c) Barreres financeres 
Existeixen barreres financeres que dificulten l'accés a la salut, a més a més, els problemes en l’ocupació 
laboral poden resultar en pobresa i dificultats per mantenir les cobertures de les assegurances de salut 
d) Entorn físic 
Les sales d'espera sorolloses, lluminoses i sobreestimulants, així com les consultes que requereixen l'ús 
d'escales o ascensors s’han identificat com una barrera per algunes persones amb TDI a l’hora d’acudir 
al metge 
e) Context familiar 
Els adults amb TDI que viuen amb les seves famílies tenen menys probabilitats de rebre serveis sanitaris 
que aquells que viuen en entorns residencials. La implicació de professionals, família, i entorn pot facilitar 
la participació en l’atenció sanitària 
f) Transicions del servei sanitari 
Les transicions des dels serveis pediàtrics als serveis d'atenció a la salut per adults poden ser dificultoses,  
tant per als proveïdors de salut com per les persones amb TDI i poden resultar en una pitjor atenció 
g) Disparitats relacionades amb l'ètnia 
S’ha descrit que les persones amb TDI que pertanyen a minories ètniques són menys propenses a rebre 
atenció mèdica preventiva que els seus homòlegs caucàsics 
h) Alfabetització en educació per a la salut 
Els proveïdors de salut han identificat la necessitat d'establir procediments dissenyats específicament 
per les persones amb TDI, com per exemple, el disseny de materials educatius d'atenció mèdica adequats 
als coneixements i habilitats d’aquesta població 
 
Així, les principals barreres es troben en quatre àrees: accés, coneixement, comunicació 
i qualitat (Ward et al., 2010). Una de les barreres més importants que s’han identificat és 
l’eclipsament diagnòstic (Wallace, 2018), on els professionals sanitaris poden interpretar els 
símptomes que presenta la persona com a part del propi TDI, quan en realitat es tracta d’un 
símptoma de salut física o mental independent que requereix tractament immediat (Reiss, 
Levitan, & Szyszko, 1982). 
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Cal remarcar que les persones amb TDI presenten necessitats específiques de salut que 
s’han de tenir en compte en la seva atenció sanitària. Per exemple, en persones amb DI lleu o 
moderada les dificultats de comunicació poden obstaculitzar el diagnòstic i/o el tractament; en 
persones amb DI severa o profunda s’hauria de tenir en compte que poden presentar un nombre 
més elevat de comorbiditats entre malalties. Igualment, les persones amb la síndrome de Down 
tenen més risc de presentar trastorns neurocognitius; les persones amb TDI i epilèpsia que 
prenen antiepilèptics durant llargs períodes presenten més risc de mortalitat prematura, 
osteoporosi i caigudes; i les persones amb paràlisi cerebral tenen més risc de mobilitat reduïda,  
osteoporosi i dependència (Merrick, Kandel, & Morad, 2003). 
Quan es consulta a les pròpies persones amb TDI la seva opinió sobre l’atenció sanitària 
que reben, declaren patir barreres en l’accés i no estar satisfets amb els serveis de salut (Vogan, 
Lake, Tint, Weiss, & Lunsky, 2017), de manera que es fa palesa la discriminació interpersonal 
que experimenten en comparació a la població en general (Llewellyn et al., 2015). 
Com s’ha vist, l'accés a l'atenció i l'assistència sanitària en la població amb TDI és 
desproporcionadament insuficient en comparació amb la que rep la PG (Hatton & Emerson, 
2015; Krahn et al., 2006; McCarthy & O’Hara, 2011; Williamson et al., 2017), i aquesta iniquitat 
suposa una contravenció directa dels principis establerts a la Convenció de les Nacions Unides 
sobre els drets de les persones amb discapacitat (Mohan, Weise, & Trollor, 2014). En aquesta 
convenció es manifesta el deure dels estats membres de promoure, protegir i garantir el gaudi 
ple i en condicions d'igualtat de tots els drets humans i llibertats fonamentals per totes les 
persones amb discapacitat, i promoure el respecte de la seva dignitat inherent (United Nations, 
2006). A més, a l'article 25, s'especifica que els Estats membres reconeixen que les persones 
amb discapacitat tenen dret a gaudir del més alt nivell possible de salut sense discriminació per 
motius de discapacitat, i que adoptaran les mesures pertinents per assegurar l'accés de les 
persones amb discapacitat als serveis de salut, incloent mesures com: atenció a la salut gratuïta 
i assequible de la mateixa varietat i qualitat que la que rep la PG; serveis de salut específics i 
accessibles per persones amb discapacitat; professionals de la salut que prestin a les persones 
amb discapacitat una atenció de la mateixa qualitat que a qualsevol altra persona, sobre la base 
d'un consentiment lliure i informat; prohibició de la discriminació cap a les persones amb 
discapacitat en la prestació d'assegurances de salut i de vida, i prohibició de la discriminació en 
matèria de serveis de salut o atenció de la salut per motius de discapacitat. Tot i això, a nivell 
mundial, només el 39% dels països tenen una política o programa nacional específic de serveis 
relacionats amb els TDI o la DI (Tsakanikos & McCarthy, 2014; World Health Organization (WHO), 
2007).  
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La intervenció sobre tots els factors esmentats anteriorment pot millorar l'accés a 
l'atenció sanitària de les persones amb TDI, i suposa un mecanisme d’importància crítica per fer 
front a les disparitats de salut que experimenten les persones amb TDI (Williamson et al., 2017). 
Una altra mesura igualment necessària consisteix en realitzar estudis de salut nacionals i estudis 
epidemiològics extensius als estats membres de la UE per tal de conèixer millor les necessitats 
de salut d’aquesta població i reduir les seves taxes de morbiditat (Martínez-Leal et al., 2011).
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Estat de la qüestió a Espanya 
Si la taxa de prevalença global dels Trastorns del Desenvolupament Intel·lectual (TDI) se 
situa al voltant de l'1% (Maulik et al., 2011), a Espanya aquest percentatge suposaria més de 
400.000 persones afectades (Martínez-Leal, 2011). Tot i això, i encara que les disparitats de salut 
mencionades són reconegudes internacionalment, la informació sobre la salut de les persones 
amb TDI a Espanya és encara molt limitada. A diferència d'altres països, a Espanya no s’han 
realitzat enquestes de salut específiques o estudis amb una mostra prou àmplia que permeti 
inferir dades de salut sobre aquesta població. L'única enquesta amb una mostra àmplia que s'ha 
realitzat en aquest àmbit és l'Enquesta sobre Discapacitats, Autonomia personal i Situacions de 
dependència EDAD-2008 (INEBase. Instituto Nacional de Estadística, 2008), però les seves dades 
estan fonamentalment orientades a situacions de dependència i no a la salut.  
Tal i com s’ha comentat anteriorment, a nivell europeu, entre els anys 2002 i 2008 es 
van desenvolupar els projectes POMONA I i II per tal de conèixer millor les necessitats de salut 
de les persones amb TDI i facilitar la planificació, seguiment i avaluació de programes de salut 
(Walsh et al., 2008; Walsh, Kerr, & van Schrojenstein Lantman-de Valk, 2003). A Espanya, el 
projecte POMONA II va recollir una mostra limitada a 116 subjectes amb TDI, i les dades 
obtingudes es van comparar amb les de la PG. Als resultats es va evidenciar una elevada 
prevalença de casos d’epilèpsia, obesitat, dolor oral, problemes sensorials i de mobilitat i psicosi; 
i també una atenció sanitària menor i de pitjor qualitat (Martínez-Leal, 2011).  
Davant d’aquesta situació, i en el marc dels anteriors projectes europeus POMONA, des 
de la Unitat de Recerca en Discapacitat Intel·lectual i Trastorns del Desenvolupament - UNIVIDD 
de la Fundació Villablanca s’ha desenvolupat el Projecte POMONA-ESP: Indicadors i estat de 
salut en població amb TDI (2013-2016). El projecte POMONA-ESP té per objectiu estudiar l'estat 
i les necessitats de salut de la població espanyola amb TDI en una àmplia mostra que a més sigui 
representativa, aleatòria i estratificada. Així doncs, es tracta del primer estudi a Espanya en 
obtenir dades epidemiològiques i geogràficament representatives en una gran mostra de 
persones adultes amb TDI, i les dades recollides podrien contribuir a millorar el coneixement de 
la salut d’aquesta població i la seva assistència sanitària.
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Hipòtesis 
Tal i com s’ha evidenciat a l’apartat d’Introducció, les persones amb TDI experimenten 
disparitats de salut i un pitjor accés a l'atenció i l'assistència sanitària en comparació amb la PG. 
Aquesta  evidència científica planteja un conjunt d’hipòtesis per la present tesi: 
1. Les persones amb TDI a Espanya presentaran taxes de malalties mentals i condicions de 
salut diferenciades de la PG 
 
2. L'estat de salut de les persones amb TDI a Espanya dependrà de variables com ara l’edat, 
el gènere, el nivell de severitat de la DI i el seu lloc de residència / grau 
d’institucionalització 
 
3. L’atenció sanitària de les persones amb TDI a Espanya diferirà de la que rep la PG 
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Objectius 
Donat que existeix una mancança de dades representatives sobre la salut de les 
persones amb TDI a Espanya, a partir d’aquest buit científic es plantegen els següents objectius: 
1. Realitzar una revisió bibliogràfica sobre l'estat de la qüestió a l'inici de la tesi per tal 
d’establir el marc teòric sobre el qual fonamentar la investigació 
 
2. Analitzar les dades de salut obtingudes de l'Estudi EDAD 2008, primer estudi que va 
recollir dades de salut en una mostra gran a Espanya, per tal d’identificar els perfils de 
salut de la mostra i els factors que influeixen en el seu estat de salut 
 
3. Desenvolupar i descriure la metodologia del projecte POMONA-ESP com a primer estudi 
a Espanya plantejat específicament per obtenir dades epidemiològiques representatives 
sobre indicadors i estat de salut en població amb TDI 
 
4. Analitzar les dades recollides a l'estudi POMONA-ESP i comparar-les amb les dades de 
prevalença disponibles per la PG a Espanya per tal de comparar els perfils de salut i 
l’accés a l’atenció sanitària d’ambdues poblacions 
 
5. Estudiar els factors de risc i topografies per la CA a partir de les dades recollides en 
l'estudi POMONA-ESP, donat que la CA es una de les manifestacions més freqüents dels 
trastorns mentals, i concretament, dels trastorns de conducta en persones amb TDI  
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Revisió bibliogràfica sobre l’estat de la qüestió 
A l'inici de la tesi es va plantejar una revisió bibliogràfica actualitzada sobre la salut de la 
població amb TDI, per tal de conèixer l'estat de la qüestió fins a la data. A partir de tota la 
informació recollida es va elaborar un article de revisió bibliogràfica amb el títol "Nuevas 
consideraciones sobre la salud de las personas con trastornos del desarrollo intelectual" (Folch-
Mas, Cortés-Ruiz, Salvador-Carulla, et al., 2017) –Veure Article 1 a l’apartat de Resultats. Les 
publicacions incloses en l'esmentat article de revisió provenen d'una cerca realitzada en les 
següents bases de dades internacionals: Science Direct, Medline, PubMed, Springer, Scopus, 
Tripdatabase, Sagepub, Google Scholar i PsycINFO; utilitzant diverses paraules clau: "Intellectual 
disability", "Disorders of the intellectual development", "Health disparities", "Health indicators", 
"Neurodevelopmental disorders", "Health care", "Chronic illnesses", "Mental retardation" i 
"POMONA". Addicionalment, es van utilitzar algunes paraules clau secundàries referents a 
condicions de salut específiques en combinació amb les anteriors per acotar la recerca: 
"Psychopathology", "Dementia", "Obesity", "Reproductive health", "Substance abuse", "Health", 
"Oral health", o "Health care cost".   
D'entre tots els resultats, es van eliminar les repeticions i, es van seleccionar els articles 
en funció dels següents criteris d'inclusió:  
a) Versar sobre la salut de les persones amb TDI  
b) Ser un article d'investigació, una revisió o un capítol d'un llibre ja publicats 
c) Estar escrits en espanyol o en anglès.  
Es van descartar aquells articles que:  
a) Eren publicacions anteriors a l'any 2000 
b) Estaven centrats en aspectes neurofisiològics concrets 
c) La mostra només contemplava població infantil  
d) Feien referència a temes relacionats, però no directament vinculats amb la salut de les 
persones amb TDI.  
Finalment, a l'article de revisió es van considerar 53 publicacions científiques sobre la 
qüestió aparegudes des de l'any 2002 fins al gener de 2014. 
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Estudi a partir de les dades disponibles a Espanya: enquesta 
EDAD 2008 
Un cop portada a terme la revisió de la bibliografia i l'elaboració del corresponent article, 
es va plantejar un estudi a partir de les úniques dades de salut en persones amb TDI disponibles 
a Espanya, les dades de l'Enquesta de Discapacitat, Autonomia personal i Situacions de 
dependència EDAD 2008. Es tracta d'una macroenquesta realitzada entre els anys 2007 i 2008 
per l'Institut Nacional d'Estadística (INE), dissenyada amb l'objectiu principal de proporcionar 
una base estadística sobre fenòmens de discapacitat, dependència, envelliment i estat de salut 
de la població espanyola. A partir de la selecció i l’anàlisi de les dades recollides  a l’EDAD 2008 
es va plantejar un article de recerca amb el títol "Health profiles in people with intellectual 
developmental disorders"  (Folch-Mas, Cortés-Ruiz, Vicens-Calderón, et al., 2017) –Veure Article 
2 a l’apartat de Resultats. 
Mostra EDAD 2008 
A l'enquesta van participar un total 33.308 persones amb qualsevol tipus de discapacitat 
física o psíquica. D'aquestes, es van seleccionar totes aquelles que tenien TDI, amb una mostra 
final resultant de 2.840 subjectes amb diferents nivells de severitat de la DI. 
Procediment i Instruments EDAD 2008 
L'enquesta EDAD 2008 va ser administrada per l’INE en 96.000 habitatges familiars i 800 
centres residencials. Es van recollir les dades a partir d’entrevistes personals, que consistien en 
diversos qüestionaris dissenyats específicament per l’enquesta, i que diferien en funció del lloc 
de residència del participant. Així, als habitatges familiars es van administrar els següents 
instruments: qüestionari de la llar, qüestionari de discapacitat, qüestionari de limitació i 
qüestionari principal de cuidadors; mentre que en centres residencials es van administrar tres 
tipus de qüestionaris: qüestionari del centre, qüestionari de l'hospital i qüestionari de la 
persona. Tots els qüestionaris, així com els detalls metodològics de l’enquesta EDAD 2008, estan 
disponibles a la pàgina web de INE (Instituto Nacional de Estadística, 2008) –Veure enllaç a 
l’apartat de Bibliografia. 
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Variables EDAD 2008 
Tota la informació recollida a l'enquesta EDAD 2008 es va classificar en 855 variables, de 
les quals es van seleccionar les més rellevants pels objectius de la tesi: dades 
sociodemogràfiques com l'edat, el gènere i el tipus de residència dels participants, nivell de 
severitat de la DI, presència de malalties cròniques, diagnòstic de malalties amb certificació 
mèdica, i percepció subjectiva de l'estat de salut dels propis participants. 
Anàlisis estadístiques EDAD 2008 
Totes les anàlisis estadístiques es van realitzar utilitzant el programari estadístic IBM 
SPSS© 19.0 per Windows©, i el nivell de significació es va fixar en p <0.05. La mostra es va 
segmentar en dos grups en funció del lloc de residència dels participants (habitatges familiars / 
centres residencials), i es van comparar les variables dicotòmiques i contínues esmentades 
emprant anàlisis descriptius, proves de Khi-quadrat (χ2) de Pearson i proves t -Student. 
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Desenvolupament del projecte POMONA-ESP: indicadors i estat 
de salut en població amb TDI 
Desprès d’haver revisat l’estat de la qüestió i d’haver analitzat les dades disponibles a 
l’Espanya fins al moment, la tesi es va centrar en el projecte POMONA-ESP: indicadors i estat de 
salut en població amb TDI. Es tracta d’un estudi observacional, transversal i multicèntric 
promogut per la Unitat de Recerca en Discapacitat Intel·lectual i Trastorns del 
Desenvolupament  - UNIVIDD de la Fundació Villablanca, amb la participació del Parc Sanitari 
Sant Joan de Déu i Plena Inclusión España - Confederació Espanyola d'Organitzacions per 
persones amb TDI. En primer lloc, i prenent les bases metodològiques del projecte com a 
fonament, es va redactar un article per tal de descriure la  metodologia emprada:  "Method of 
the POMONA-ESP project: Collecting data on health indicators for people with intellectual 
developmental disorders" (Folch et al., 2018) –Veure Article 3 a l’apartat de Resultats. Un cop 
finalitzat el projecte, es van analitzar les dades recollides i es van presentar els principals 
resultats en forma d’article científic, amb el títol "Health indicators in intellectual developmental 
disorders: the key findings of the POMONA-ESP Project" (Folch et al., 2018) –Veure Article 4 a 
l’apartat de Resultats. Per últim, i a partir de les dades de salut mental recollides, es va plantejar 
un estudi específic sobre els factors de risc i les topografies per la CA a la mostra del projecte 
POMONA-ESP: "Risk factors and topographies for self-injurious behaviour in a sample of adults 
with intellectual developmental disorders" (Folch, Cortés, et al., 2018) –Veure Article 5 a 
l’apartat de Resultats. 
Mostra POMONA-ESP 
A l’inici del Projecte POMONA-ESP es va plantejar la recollida d’una mostra de 900 
persones amb TDI perquè fos representativa d’aquesta població a Espanya. Finalment, el 
projecte POMONA-ESP va recollir informació sobre salut en una mostra representativa, 
aleatoritzada i estratificada de 953 persones amb TDI a Espanya. Els criteris d'inclusió a l’estudi 
van ser els següents: homes i dones majors de 18 anys, diagnosticats amb TDI, que haguessin 
donat el seu consentiment informat per escrit, i que tinguessin un informador clau amb un bon 
coneixement de l'estat de salut de la persona. Els participants es van reclutar en 66 centres, 
organitzacions i serveis, i el llistat final de participants va ser seleccionar aleatòriament pels 
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investigadors a fi de no esbiaixar la mostra. A banda, la mostra es va estratificar tenint en compte 
quatre criteris: lloc de residència, gènere, edat i nivell de severitat de la DI. 
Per l’article sobre factors de risc i topografies per la CA es van excloure 120 participants 
de les anàlisis estadístiques, bé per manca de concordança entre les respostes dels informadors 
o bé per manca d’informació sobre variables clau, de manera que la mostra final utilitzada es va 
composar de 833 persones. 
Procediments i Instruments POMONA-ESP 
El projecte POMONA-ESP es va dur a terme d'acord amb la Declaració d'Hèlsinki, i tots 
els procediments van ser aprovats per la Comissió de Recerca de l'Hospital Universitari Institut 
Pere Mata i el Comitè Ètic de Recerca Clínica de l'Hospital Universitari Sant Joan de Reus, amb 
data 31 de gener de 2013 (codi d'aprovació 13-1-31 / 1proj2). Tots els participants o els seus 
representants legals van signar un formulari de consentiment informat aprovat per les 
comissions esmentades, i es va assegurar la confidencialitat i la protecció de dades d’acord amb 
la normativa vigent. 
A l’estudi es va aplicar la mateixa metodologia i instruments que els anteriors projectes 
POMONA per recollir informació sobre l'estat i els indicadors de salut de les persones amb TDI. 
També es va utilitzar una aplicació de programari mòbil per detectar interaccions 
medicamentoses entre els participants (Chaillet, 2017). 
Entre els anys 2013 i 2016, 161 professionals sanitaris prèviament entrenats van recollir 
les dades mitjançant una bateria de cinc instruments: 
a) Inventari POMONA-15 (Perry et al., 2010): és un ampli inventari de salut desenvolupat 
en el marc del projecte europeu POMONA-I 
b) Llistat de Verificació per l'Avaluació Psiquiàtrica d’Adults amb Discapacitat intel·lectual 
- PAS-ADD (Moss et al., 1998): dissenyat per detectar símptomes de salut mental en 
persones amb TDI 
c) Inventari de Conducta Alterada - ABC-C (Aman & Singh, 1994): avalua l’aparició de 
comportaments problemàtics en infants i adults amb TDI 
d) Escala de Valoració del Trastorn de l'Espectre Autista en Discapacitat Intel·lectual - 
EVTEA-DI (validació espanyola del PDD-MRS) (Cortés et al., 2018; Kraijer & de Bildt, 
2005): és un instrument de cribratge dissenyat per identificar TEA en persones de 
qualsevol edat i nivell de TDI 
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e) Escala de Valoració de l'Autisme Infantil - CARS (Schopler, Reichler, & Rochen Renner, 
1988): dissenyada per identificar símptomes d’autisme i determinar la severitat dels 
mateixos en infants i adults (Mesibov, Schopler, Schaffer, & Michal, 1989) 
Variables POMONA-ESP 
Al projecte es va recollir un gran nombre de variables, de les quals es van escollir les més 
rellevants segons la literatura existent per tal d’analitzar-les. Es van tenir en compte variables 
sociodemogràfiques com l'edat, el gènere i el lloc de residència; indicadors de salut com 
l'assistència sanitària rebuda, la realització d’activitats preventives, o els hàbits; així com també 
dades sobre salut mental; trastorns de conducta; CA, i presència de TEA; història de malalties; 
dèficits sensorials; problemes de mobilitat; o ingesta de medicaments, entre d'altres. 
Anàlisis estadístiques POMONA-ESP 
Les dades recollides es van digitalitzar, es van incorporar a una base de dades central i 
es van depurar abans de procedir a les anàlisis estadístiques de les mateixes. Totes les dades es 
van analitzar amb el programari estadístic IBM SPSS© 19.0 per Windows©, amb un nivell de 
significació de p <0.05. 
Es va emprar estadística descriptiva per caracteritzar la mostra amb variables com l'edat, 
el gènere, o el lloc de residència. Es van realitzar comparacions grupals utilitzant la prova Khi-
quadrat per variables qualitatives i les proves de Mann-Whitney i t-Student per les quantitatives, 
així com l’anàlisi de la variància (ANOVA) per comparar més de dos grups. També es van aplicar 
els coeficients de correlació de Pearson  i Spearman a fi d’avaluar l'associació entre variables 
quantitatives.  
En el cas concret de l’article sobre els principals resultats del projecte POMONA-ESP –
Veure article 4–, es va utilitzar un model lineal general multivariant per provar les diferències 
entre grups i un model de regressió logística binària per trobar relacions entre variables 
específiques. Els resultats obtinguts es van comparar posteriorment amb les dades disponibles 
a la literatura per la PG espanyola.  
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Per l’article sobre factors de risc i topografies per la CA – Veure article 5–, l'anàlisi dels 
factors de risc es va realitzar en dues etapes. En un primer pas, la mostra es va classificar en dos 
grups en funció de la presència o absència de CA, i es van realitzar anàlisis entre els grups per 
determinar les diferències entre ells. En un segon pas, es va realitzar una regressió logística 
binària per determinar els factors de risc per la CA a partir de les variables estadísticament 
significatives al primer pas. Addicionalment, es va estudiar la prevalença de les diferents 
topografies de la CA mitjançant la comparació dels resultats obtinguts en l'escala EVTEA-DI / 
PDD-MRS; es van analitzar les diferències significatives entre topografies mitjançant la prova 
Khi-quadrat; i per últim, es van aplicar les proves no paramètriques de Mann-Whitney i Kruskal-
Wallis per analitzar el nombre total de topografies mostrades. 
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Resum del procés 
A la Figura 4 es mostra una infografia sobre el procés emprat a la present tesi doctoral. 
 
Figura 4: Infografia sobre el procés de la tesi doctoral
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Article 1: “Nuevas consideraciones sobre la salud de las 
personas con trastornos del desarrollo intelectual" 
Síntesi de resultats  
En aquest article es revisen els principals problemes relacionats amb la salut de la 
població amb TDI identificats en l'anàlisi de la literatura recent. En general, diferents estudis 
internacionals han identificat majors prevalences i taxes de risc per determinades malalties i 
condicions per la població amb TDI en comparació amb la PG, com per exemple l'epilèpsia, la 
diabetis, el restrenyiment crònic, les malalties de transmissió sexual, el reflux gastrointestinal, 
la demència, el càncer gastrointestinal, les alteracions tiroïdals, l'osteoporosi, les al·lèrgies, la 
paràlisi cerebral, i per diferents síndromes genètiques i malalties del sistema genitourinari, entre 
d'altres. A més, s'ha demostrat que les persones amb TDI presenten un elevat risc de 
desenvolupar trastorns mentals comòrbids, amb estimacions de prevalença que afectarien al 
voltant d'un terç d'aquesta població. Per contra, també s'han descrit prevalences més baixes per 
algunes malalties en persones amb TDI, com per exemple la hipertensió, la hipercolesterolèmia, 
o l'osteoartritis, però aquestes taxes podrien ser degudes a un fenomen d'infradiagnòstic en 
aquesta població. 
La literatura recent evidencia que molts cops aquestes persones no reben una atenció 
sanitària adequada, i que a més a més, són excloses de la gran majoria d'investigacions i assaigs 
clínics. 
A Europa, a la dècada dels 2000 es van desenvolupar els projectes POMONA per tal 
d'estudiar i conèixer la salut de les persones amb TDI als països de la Unió Europea. En el marc 
d'aquests projectes POMONA es va identificar un conjunt de 15 indicadors de salut, i es van 
trobar diferències significatives en la salut de les persones amb TDI en funció del lloc on residien 
i del nivell de desinstitucionalització del seu país. També es van assenyalar disparitats de salut, 
amb elevades prevalences per malalties com l'epilèpsia, els trastorns mentals, les al·lèrgies o el 
restrenyiment; així com una manca de mesures de prevenció en salut, una menor participació 
en programes de prevenció i promoció de la salut, un major nombre d'ingressos hospitalaris i un 
ús menor dels serveis sanitaris d'urgències. 
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Taula 3: Informació sobre l’article "Nuevas consideraciones sobre la salud de las personas con 
trastornos del desarrollo intelectual" (Folch-Mas, Cortés-Ruiz, Salvador-Carulla, et al., 2017) 
Revista 
Salud Pública de 
México 
Posició àrea 
Q2 
Factor d’impacte 
1.039 (2017) 
Índex de citació 
0.465 (SJR 2017) 
 Referència 
Folch-Mas, A., Cortés-Ruiz, M. J., Salvador-Carulla, L., Kazah-Soneyra, N., Irazábal-Giménez, M., Muñoz-Lorente, 
S., … Martínez-Leal, R. (2017). Nuevas consideraciones sobre la salud de las personas con trastornos del 
desarrollo intelectual. Salud Pública de México, 59(4, jul–ago), 454–461. https://doi.org/10.21149/8201 
 Editorial 
Instituto Nacional de Salud Pública 
 Índex 
Current Contents Connect, Social Sciences Citation Index, Web of Science - Thomson Reuters, Index Medicus, 
EMBASE/Excerpta Medica, Global Health/CAB Abstracts, Índice Médico Español, SciELO (Scientific Electronic 
Library Online), Índice de Revistas Mexicanas de Investigación Científica y Tecnológica del Conacyt, Periódica, 
Índice de Revistas de Educación Superior e Investigación Educativa (IRESIE) 
 Àrea 
Medicine / Public Health / Environmental and Occupational Health 
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Article 2: “Health profiles in people with intellectual 
developmental disorders” 
Síntesi de resultats 
Al segon article s'estudia l’estat de salut de les persones amb TDI a Espanya a partir de 
les dades obtingudes de l'enquesta EDAD 2008. Segons els resultats trobats, els perfils de salut 
de les persones amb TDI varien en funció del seu grau d'institucionalització i el seu nivell de DI. 
Als centres residencials hi ha una proporció més elevada de persones amb nivells de DI severs i 
profunds, amb una mitjana d'edat superior, i que presenten majors prevalences de malalties 
cròniques en comparació amb les persones que viuen a la comunitat. Entre les persones 
residents a la comunitat és més freqüent trobar nivells de DI lleus i límits, són més joves, i la 
prevalença de malalties cròniques és significativament menor. 
Pel que fa a prevalença de malalties, les persones que viuen en centres residencials 
sovint presenten més malalties mentals com l'esquizofrènia, el trastorn bipolar i alguns tipus de 
demències, mentre les persones que resideixen en llars familiars presenten més malalties de 
tipus físic. Quant a l'avaluació de la pròpia salut, les dades suggereixen que a les residències 
s'aprecia un bon nivell de salut, i, en canvi, a la comunitat predomina una percepció regular de 
la pròpia salut. 
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Taula 4: Informació sobre l’article "Health profiles in people with intellectual developmental 
disorders" (Folch-Mas, Cortés-Ruiz, Vicens-Calderón, et al., 2017) 
Revista 
Salud Pública de 
México 
Posició àrea 
Q2 
Factor d’impacte 
1.039 (2017) 
Índex de citació 
0.465 (SJR 2017) 
 Referència 
Folch-Mas, A., Cortés-Ruiz, M. J., Vicens-Calderón, P., & Martínez-Leal, R. (2017). Health profiles in people with 
intellectual developmental disorders. Salud Pública de México, 59(4, jul–ago), 400–407. 
https://doi.org/10.21149/8199 
 Editorial 
Instituto Nacional de Salud Pública 
 Índex 
Current Contents Connect, Social Sciences Citation Index, Web of Science - Thomson Reuters, Index Medicus, 
EMBASE/Excerpta Medica, Global Health/CAB Abstracts, Índice Médico Español, SciELO (Scientific Electronic 
Library Online), Índice de Revistas Mexicanas de Investigación Científica y Tecnológica del Conacyt, Periódica, 
Índice de Revistas de Educación Superior e Investigación Educativa (IRESIE) 
 Àrea 
Medicine / Public Health / Environmental and Occupational Health 
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Article 3: “The POMONA-ESP project methodology: Collecting 
data on health indicators for people with intellectual 
developmental disorders” 
Síntesi de resultats  
En aquest tercer article s'exposa el plantejament i la metodologia del projecte POMONA-
ESP,  dissenyat específicament per recollir dades sobre els indicadors i l'estat de salut de la 
població amb TDI a Espanya. Donada la manca d'estudis representatius en aquest àmbit a 
Espanya, aquest és el primer estudi que permet examinar els problemes de salut de les persones 
amb TDI en una mostra representativa, aleatòria i estratificada. Es tracta d’un estudi 
observacional, transversal i multicèntric. S’ha dissenyat per tal de reclutar un mínim de 900 
participants adults diagnosticats amb TDI, dels quals 300 han estat reclutats en serveis de salut 
mental especialitzats per persones amb TDI de tot Catalunya, i els 600 restants s’han reclutat als 
serveis de Plena Inclusión de tota Espanya, incloent fundacions de suport, organitzacions no 
governamentals (ONG), associacions de familiars i persones amb TDI, tallers ocupacionals, així 
com serveis socials, assistencials i de salut per persones amb TDI. L'estudi ha comptat amb la 
participació d'un total de 66 centres, organitzacions i serveis, d'on s’ha seleccionat 
aleatòriament el llistat final de participants amb l'objectiu de no esbiaixar la mostra. 
Aquest disseny permet recollir la mostra en una gran àrea geogràfica, assegurant així la 
representativitat i la variabilitat de les dades. Amb una mostra de com a mínim 900 subjectes, i 
tenint en compte un nivell de confiança del 95% i la mida de la població espanyola, la precisió 
de l'estudi es troba entre el 0,55 i el 0,79, assumint que la taxa de TDI a la població se situa entre 
el 0,7% i l'1,5%. L’aleatorització, estratificació i representativitat de la mostra reforça 
significativament la generalització dels resultats del projecte POMONA-ESP, i també permet 
comparar i contrastar els resultats obtinguts amb altres estudis realitzats a nivell nacional i 
europeu.
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Taula 5: Informació sobre l’article "Method of the POMONA-ESP project: Collecting data on 
health indicators for people with intellectual developmental disorders" (Folch et al., 2018) 
Revista 
Journal of Applied 
Research in 
Intellectual 
Disabilities 
Posició àrea 
Q1 
Factor d’impacte 
2.26 (2017) 
Índex de citació 
0.917 (SJR 2017) 
 Referència 
Folch, A., Martínez-Leal, R., Vicens, P., Irazabal, M., Muñoz, S., Salvador-Carulla, L., … Cortes, M. J. (2018).  
The POMONA-ESP project methodology: Collecting data on health indicators for people with intellectual 
developmental disorders. Journal of Applied Research in Intellectual Disabilities. 
https://doi.org/10.1111/jar.12497 
 Editorial 
Wiley-Blackwell 
 Índex 
Academic Search (EBSCO Publishing), Academic Search Alumni Edition (EBSCO Publishing), Academic Search 
Elite (EBSCO Publishing), Academic Search Premier (EBSCO Publishing), AMED: Allied & Complementary 
Medicine Database (British Library), British Education Index (EBSCO Publishing), Current Contents: Social & 
Behavioral Sciences (Clarivate Analytics), ERA: Educational Research Abstracts Online (T&F), Journal Citation 
Reports/Social Science Edition (Clarivate Analytics), MEDLINE/PubMed (NLM), Professional Development 
Collection (EBSCO Publishing), Psychology & Behavioral Sciences Collection (EBSCO Publishing), Psychology 
Collection (GALE Cengage), PsycINFO/Psychological Abstracts (APA), SCOPUS (Elsevier), Social Sciences Citation 
Index (Clarivate Analytics), Social Work Abstracts (NASW Press), Studies on Women & Gender Abstracts (T&F) 
 Àrea 
Psychology / Developmental and Educational Psychology / Social Sciences / Education 
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Article 4: “Health indicators in intellectual developmental 
disorders: The key findings of the POMONA-ESP project" 
Síntesi de resultats 
Al quart article, i a partir de les dades recollides al projecte POMONA-ESP, s’analitzen i 
es descriuen els principals resultats i es comparen amb les dades obtingudes a l'Encuesta 
Europea de Salud en España 2014 i amb les dades de prevalença de diferents estudis portats a 
terme en la PG espanyola. 
A l’article s’han identificat l'edat i el nivell de severitat de la DI com a factors de risc per 
la malaltia. Algunes condicions, com ara l'epilèpsia, el restrenyiment, la incontinència urinària, 
els problemes orals o l'obesitat han estat molt prevalents entre els participants; i a més a més, 
s’han trobat prevalences diferenciades segons el gènere per condicions com les alteracions 
tiroïdals, l'obesitat, les cataractes, la migranya, les alteracions de la marxa i / o del llenguatge, i 
l'epilèpsia. La sobremedicació ha estat freqüent en la mostra, i els medicaments sovint es 
prescriuen sense una indicació clínica ni un seguiment clars i/o adequats. També hi ha una 
manca general d'informació rellevant sobre la salut dels participants, una mancança 
d'assessorament genètic adequat i la necessitat de més recursos en prevenció i promoció de la 
salut. 
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Taula 6: Informació sobre l’article "Health indicators in intellectual developmental disorders: the 
key findings of the POMONA-ESP Project" (Folch et al., 2018) 
Revista 
Journal of Applied 
Research in 
Intellectual 
Disabilities 
Posició àrea 
Q1 
Factor d’impacte 
2.26 (2017) 
Índex de citació 
0.917 (SJR 2017) 
 Referència 
Folch, A., Salvador-Carulla, L., Vicens, P., Cortes, M. J., Irazabal, M., Muñoz, S., … Martínez-Leal, R. (2018). Health 
indicators in intellectual developmental disorders: The key findings of the POMONA-ESP project. Journal of 
Applied Research in Intellectual Disabilities. https://doi.org/10.1111/jar.12498. 
 Editorial 
Wiley-Blackwell 
 Índex 
Academic Search (EBSCO Publishing), Academic Search Alumni Edition (EBSCO Publishing), Academic Search 
Elite (EBSCO Publishing), Academic Search Premier (EBSCO Publishing), AMED: Allied & Complementary 
Medicine Database (British Library), British Education Index (EBSCO Publishing), Current Contents: Social & 
Behavioral Sciences (Clarivate Analytics), ERA: Educational Research Abstracts Online (T&F), Journal Citation 
Reports/Social Science Edition (Clarivate Analytics), MEDLINE/PubMed (NLM), Professional Development 
Collection (EBSCO Publishing), Psychology & Behavioral Sciences Collection (EBSCO Publishing), Psychology 
Collection (GALE Cengage), PsycINFO/Psychological Abstracts (APA), SCOPUS (Elsevier), Social Sciences Citation 
Index (Clarivate Analytics), Social Work Abstracts (NASW Press), Studies on Women & Gender Abstracts (T&F) 
 Àrea 
Psychology / Developmental and Educational Psychology / Social Sciences / Education 
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Article 5: “Risk factors and topographies for self-injurious 
behaviour in a sample of adults with intellectual developmental 
disorders” 
Síntesi de resultats  
El cinquè article descriu els factors de risc i les topografies per la CA identificats a la 
mostra del projecte POMONA-ESP. La prevalença de la CA entre els participants ha estat del 
16,2%. A l’article s’han identificat diferents factors de risc pel desenvolupament de la CA: 
joventut, dolor oral, nivells més severs de DI, presència de diagnòstic dual, ingesta de medicació 
psicotròpica, i puntuacions elevades en l'escala de valoració de l'autisme infantil CARS; mentre 
que el nombre d'àrees amb limitacions funcionals, el lloc de residència, el diagnòstic d'epilèpsia 
i el gènere no han estat factors de risc per la CA. Aquesta ha aparegut més freqüentment en 
participants amb símptomes de TEA, independentment del seu grau de severitat, i a més a més, 
aquests mateixos participants exhibeixen un major nombre de topografies o tipologies diferents 
de CA. Concretament, s’han trobat diferències significatives en aquestes persones per 
topografies específiques de CA com ara rascar / fregar; colpejar / mossegar / pessigar; estirar 
dels cabells; colpejar el cap i per últim, mantenir ferides obertes. D’altra banda, els participants 
amb DI profunda sense símptomes de TEA comòrbids han mostrat un perfil de CA similar als 
participants amb símptomes de TEA pel que fa a prevalença i topografies. 
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Taula 7: Informació sobre l’article "Risk factors and topographies for self-injurious behaviour in 
a sample of adults with intellectual developmental disorders" (Folch, Cortés, et al., 2018) 
Revista 
Journal of 
Intellectual 
Disability Research  
Posició àrea 
Q1 
Factor d’impacte 
2.026 (2017) 
Índex de citació 
0.981 (SJR 2017) 
 Referència 
Folch, A., Cortés, M. J., Salvador-Carulla, L., Vicens, P., Irazábal, M., Muñoz, S., … Martínez-Leal, R. (2018). Risk 
factors and topographies for self-injurious behaviour in a sample of adults with intellectual developmental 
disorders. Journal of Intellectual Disability Research. https://doi.org/10.1111/jir.12487 
 Editorial 
John Wiley & Sons, Ltd  
 Índex 
Abstracts in Anthropology (Sage), Academic Search (EBSCO Publishing), Academic Search Alumni Edition (EBSCO 
Publishing), Academic Search Elite (EBSCO Publishing), Academic Search Premier (EBSCO Publishing), AgeLine 
Database (EBSCO Publishing), AMED: Allied & Complementary Medicine Database (British Library), Biological 
Abstracts (Clarivate Analytics), BIOSIS Previews (Clarivate Analytics), British Education Index (EBSCO Publishing), 
CAS: Chemical Abstracts Service (ACS), CINAHL: Cumulative Index to Nursing & Allied Health Literature (EBSCO 
Publishing), Current Contents: Social & Behavioral Sciences (Clarivate Analytics), Education Collection 
(ProQuest), Education Database (ProQuest), Embase (Elsevier), ERA: Educational Research Abstracts Online 
(T&F), ERIC: Educational Resources Information Center (CSC), Health Research Premium Collection (ProQuest), 
Health Source Nursing/Academic (EBSCO Publishing), HEED: Health Economic Evaluations Database (Wiley-
Blackwell), Hospital Premium Collection (ProQuest), Journal Citation Reports/Social Science Edition (Clarivate 
Analytics), MEDLINE/PubMed (NLM), PASCAL Database (INIST/CNRS), ProQuest Central (ProQuest), ProQuest 
Central K-334, Psychology & Behavioral Sciences Collection (EBSCO Publishing), Psychology Collection (GALE 
Cengage), Psychology Database (ProQuest), PsycINFO/Psychological Abstracts (APA), PSYNDEX (ZPID), PubMed 
Dietary Supplement Subset (NLM), Research Library (ProQuest), Research Library Prep (ProQuest), SCOPUS 
(Elsevier), Social Science Premium Collection (ProQuest), Social Sciences Citation Index (Clarivate Analytics), 
Sociological Collection (EBSCO Publishing), Studies on Women & Gender Abstracts (T&F)   
 Àrea 
Medicine / Neurology (clinical) / Psychiatry and Mental Health / Rehabilitation / Neuroscience / Neurology 
/ Arts and Humanities / Arts and Humanities (miscellaneous) 
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La present tesi aporta noves dades sobre la salut i l’atenció sanitària de les persones 
amb TDI a Espanya. D’una banda, s’ha definit el marc teòric sobre el qual s’ha fonamentat la 
recerca –Veure article 1– (Folch-Mas, Cortés-Ruiz, Salvador-Carulla, et al., 2017); per analitzar 
posteriorment les dades de l’estudi EDAD 2008 com a única mostra àmplia de persones amb TDI 
disponible fins al moment a Espanya –Veure article 2– (Folch-Mas, Cortés-Ruiz, Vicens-Calderón, 
et al., 2017). D’altra banda, a partir del desenvolupament del projecte POMONA-ESP –Veure 
articles 3, 4 i 5– (Folch, Cortés, et al., 2018; Folch, Martínez-Leal, et al., 2018; Folch et al., 2018) 
la tesi contribueix al coneixement de la salut d’aquesta població i aporta dades representatives 
davant la manca d'estudis específics en aquest àmbit a Espanya. Seguint l’esquema representat 
a la Figura 5, a continuació es discuteixen les principals troballes de la tesi partint dels objectius 
i les hipòtesis plantejades. 
 
 
Figura 5: Estructuració de la discussió  
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Marc teòric i metodologia  
D’acord amb la revisió de la literatura –Veure article 1– entre la població amb TDI 
existeixen majors prevalences i taxes de risc en comparació amb la PG per condicions com 
l'epilèpsia, la diabetis, el restrenyiment crònic, els trastorns mentals, la demència, les alteracions 
tiroïdals, i per diferents síndromes genètiques i malalties del sistema genitourinari, entre 
d’altres. També s’han descrit prevalences més baixes en comparació amb la PG per malalties 
com la hipertensió, la hipercolesterolèmia o l'osteoporosi, però aquest fet podria ser degut a un 
fenomen d'infradiagnòstic en la població amb TDI. A més a més, aquestes persones no reben 
una atenció sanitària adequada a les seves necessitats de salut.  
Tal i com s’ha exposat, anteriorment s’havien realitzat estudis en aquesta població a 
Espanya, però comptaven amb mostres reduïdes (Martínez-Leal, 2011), no eren específics sobre 
salut (INEBase. Instituto Nacional de Estadística, 2008), i a més, les mostres no estaven 
aleatoritzades ni estratificades, i per tant, no eren representatives de tota la població amb TDI 
a Espanya. 
Per identificar les disparitats de salut existents en grups vulnerables com les persones 
amb TDI, són necessàries mostres representatives i sense biaixos (Emerson, Hatton, Thompson, 
& Parmenter, 2004; Veenstra et al., 2010), ja que cal construir una sòlida base d'evidència sobre 
els problemes de salut característics i les millors intervencions possibles quan es necessita un 
tractament (Veenstra et al., 2010). Una mostra representativa és aquella que té una forta 
validesa externa en relació amb la població objectiu que la mostra vol representar, de forma que 
les conclusions de l’estudi es poden generalitzar amb confiança a la població d'interès (Lavrakas, 
2008). 
De fet, la literatura reconeix que l'evidència en expansió sobre les disparitats en salut 
esmentades fa necessari investigar la salut de les persones amb TDI de forma continuada, però 
existeixen tres problemes principals a l’hora de recollir dades de recerca sobre les persones amb 
TDI (Hatton & Emerson, 2015): 
a) Representativitat: és difícil reclutar mostres representatives d'adults amb TDI 
b) Validesa: existeix una manca de mesures validades i adequades per identificar a les 
persones amb TDI 
c) Metodologia: sovint les característiques metodològiques dels estudis impedeixen que la 
gent amb TDI pugui participar 
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Al projecte POMONA-ESP s’ha realitzat un esforç metodològic per reclutar una mostra 
de 953 persones amb TDI representativa, aleatòria i estratificada, recollida en varies àrees 
geogràfiques espanyoles mitjançant diferents serveis especialitzats per persones amb TDI en 
entorns comunitaris i residencials –Veure article 3. Per recollir les dades s’han utilitzat diverses 
fonts d’informació, això és, historials mèdics, professionals de la salut i d’atenció directa, 
familiars i els propis participants en els casos en què ha estat possible, donat que per copsar 
efectivament una representació àmplia de la població amb TDI i alhora, les seves dades de salut, 
és necessari utilitzar múltiples fonts d’informació sempre que sigui possible (Hatton & Emerson, 
2015). Cal remarcar que la participació directa de les persones amb TDI a la recerca és sempre 
desitjable i s'hauria d'utilitzar tant com sigui possible (Kroll, Keer, Placek, Cyril, & Hendershot, 
2007). Al mateix temps, la participació assistida per l’entorn de la persona amb TDI, com per 
exemple, els professionals de la salut o els familiars, facilita la inclusió d'un nombre més 
representatiu de persones amb TDI perquè inclou als qui no poden respondre per ells mateixos 
(Kroll et al., 2007). 
Com a limitacions de la present tesi, és necessari assenyalar que les metodologies 
seguides en la recollida de dades de l’enquesta EDAD 2008, el projecte POMONA-ESP i els 
anteriors projectes POMONA I i II no són totalment comparables, però tot i així els seus resultats 
convergeixen a grans trets. Els resultats preliminars de l’enquesta EDAD 2008 i els estudis 
POMONA I i II aporten valuoses dades que condueixen a plantejar l’estudi POMONA-ESP com a 
font de dades representatives i generalitzables sobre la salut de les persones amb TDI a Espanya. 
La principal limitació de l’estudi POMONA-ESP rau en el fet que la qualitat de les dades recollides 
depèn del coneixement que tenen els informants sobre participants amb TDI, i per aquest motiu, 
també s’han considerat les fonts d'informació addicionals esmentades anteriorment.
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Comprovació de les hipòtesis plantejades 
Els resultats obtinguts de l’anàlisi de les dades de l’enquesta EDAD 2008 i de l’estudi 
POMONA-ESP a Espanya concorden a grans trets amb allò descrit a revisió de la literatura 
nacional i internacional i amb les hipòtesis plantejades a l’apartat d’Hipòtesis i objectius:
 
1. Les persones amb TDI a Espanya presentaran taxes de malalties mentals i condicions 
de salut diferenciades de la PG 
A la present tesi s’han identificat diverses condicions de salut que són més prevalents 
en les persones amb TDI en comparació amb la PG, com els problemes orals, la incontinència 
urinària, l’epilèpsia, el restrenyiment, l’obesitat, els problemes dermatològics, les alteracions 
tiroïdals, la bronquitis crònica, les cataractes, les malalties cardíaques, l’infrapès, els accidents 
cerebrovasculars i les malalties hepàtiques –Veure article 4. Aquestes dades encaixen amb les 
de la mostra espanyola de l’estudi POMONA-II, on es van identificar elevades prevalences 
respecte a la PG de problemes orals, epilèpsia, restrenyiment,  obesitat i infrapès (Martínez-Leal, 
2011). 
La literatura internacional confirma aquestes troballes, amb majors taxes de prevalença 
en comparació amb la PG per les següents condicions: 
a) Problemes orals (Anders & Davis, 2010; Morgan et al., 2012; Ziegler & Spivack, 2018) 
b) Incontinència urinària (Keenan et al., 2018; Nair, Sagayaraj & Kumar, 2015; Van Laecke, 
2008) 
c) Epilèpsia (Bowley & Kerr, 2000; McGrother et al., 2006; Robertson, Hatton, Emerson, et 
al., 2015b; van Blarikom, Tan, Aldenkamp, & van Gennep, 2006) 
d) Restrenyiment (Böhmer, Taminiau, Klinkenberg-Knol, & Meuwissen, 2001; Coleman & 
Spurling, 2010; Robertson, Baines, Emerson, & Hatton, 2017) 
e) Obesitat (Henderson et al., 2008; Melville, Hamilton, Hankey, Miller, & Boyle, 2007; 
Ranjan, Nasser, & Fisher, 2017; Slevin, Truesdale-Kennedy, McConkey, Livingstone, & 
Fleming, 2014) 
f) Problemes dermatològics (Jansen, Krol, Groothoff, & Post, 2004; Straetmans et al., 
2007) 
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g) Alteracions tiroïdals (Faust & Walsh, 2008; Morin, Mérineau-Côté, Ouellette-Kuntz, 
Tassé, & Kerr, 2012) 
h) Cataractes (van Splunder, Stilma, Bernsen, & Evenhuis, 2006; van Splunder, Stilma, 
Bernsen, & Evenhuis, 2004; Warburg, 2001) 
i) Malalties cardíaques (Henderson et al., 2008; Morin et al., 2012; Sohler, Lubetkin, Levy, 
Soghomonian, & Rimmerman, 2009) 
j) Infrapès (Bhaumik, Watson, Thorp, Tyrer, & McGrother, 2008; Moore, McGillivray, 
Illingworth, & Brookhouse, 2004) 
k) Accidents cerebrovasculars (McCarron et al., 2013; Wells, Turner, Martin, & Roy, 1997) 
l) Malalties hepàtiques (McCarron et al., 2013; Park et al., 2014) 
m) Bronquitis: existeixen poques dades disponibles sobre la prevalença de la bronquitis 
crònica en persones amb TDI (Martínez-Leal et al., 2011), però si que s’ha descrit una 
major incidència de malalties respiratòries en aquesta població (Chang, Chen, 
Broadbent, Stewart, & O’Hara, 2017; Chapman, Clifford, Braunholtz, Hope, & Ryan, 
2018; Verstegen, van Hout, & de Vries, 2014) 
A la tesi també s’han identificat algunes malalties amb menors percentatges en persones 
amb TDI que en la PG, com la hipertensió arterial, l’artrosi, la hipercolesterolèmia, les al·lèrgies 
i l’asma. Aquests resultats també coincideixen en gran mesura amb els de l’estudi POMONA-II 
per la hipertensió i l’artrosi (Martínez-Leal, 2011), i amb els de investigacions prèvies per  artrosi 
i al·lèrgies (Morin et al., 2012). Tot i així, caldria continuar investigant sobre aquesta qüestió per 
comprovar que no s’està produint un efecte d’eclipsament diagnòstic per aquestes patologies 
aparentment menys prevalents (Reiss et al., 1982; Wallace, 2018). 
Pel que fa als trastorns mentals, existeix un ampli consens científic sobre la major 
prevalença d’aquests trastorns en la població amb TDI (Bratek et al., 2017; Cooper, Smiley, 
Morrison, Williamson, et al., 2007b; Costello & Bouras, 2006; Deb, et al., 2001a; Horovitz et al., 
2011; Morgan, Leonard, Bourke, & Jablensky, 2008; Myrbakk & von Tetzchner, 2008; White, 
Chant, Edwards, Townsend, & Waghorn, 2005). D’acord amb això, tant a la mostra de l’enquesta 
EDAD 2008 –Veure article 2–, com a la del projecte POMONA-ESP –Veure article 4–, la presència 
de trastorns mentals ha estat significativa.  
Els trastorns mentals més comuns entre els participants dels projecte POMONA-ESP són 
els TEA, els trastorns de conducta i la psicosi –Veure article 4. Prèviament, a l’estudi POMONA-
II, el trastorn mental més freqüent va ser la psicosi, seguida dels trastorns afectius (Martínez-
Leal, 2011). Certament, les persones amb TDI tenen més risc de  presentar comorbiditats amb 
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els TEA (Bradley, Caldwell, & Underwoord, 2014; Brugha et al., 2016; La Malfa et al., 2004; 
Lecavalier et al., 2011; Matson & Shoemaker, 2009), els trastorns de conducta (Bowring et al., 
2017; Emerson et al., 2001b; Lowe et al., 2007; McClintock, Hall, & Oliver, 2003; Poppes, van der 
Putten, & Vlaskamp, 2010), i la psicosi (Bouras et al., 2004; Cervantes & Matson, 2015; Cooper, 
Smiley, Morrison, Allan, et al., 2007; Morgan et al., 2008); i cada cop més, s’estan investigant les 
vies genètiques i del neurodesenvolupament comunes a aquests trastorns (Kiser et al., 2015; 
McCarthy et al., 2014; Mefford et al., 2012; Srivastava & Schwartz, 2014; Thygesen et al., 2018; 
Vorstman & Ophoff, 2013). 
Donat que la CA és una de les manifestacions dels trastorns de conducta més freqüents 
en població amb TDI, a la present tesi s’ha estudiat la prevalença d’aquest trastorn, i també els 
seus factors de risc i topografies –Veure article 5. Investigacions anteriors havien reportat 
resultats enfrontats sobre els factors de risc per la CA (Collacott, Cooper, Branford, & 
McGrother, 1998; Davies & Oliver, 2013; Emerson et al., 2001a; Glaesser & Perkins, 2013; 
Holden & Gitlesen, 2003; Schroeder, Schroeder, Smith, & Dalldorf, 1978; Tsiouris, Kim, Brown, 
& Cohen, 2011), de forma que amb la mostra del POMONA-ESP s’han analitzat aquests factors 
per comprovar quins tenen influència. A més a més, l’article té l’objectiu afegit d’explorar 
l'ocurrència i les topografies de la CA a través dels diferents nivells de severitat de la DI i la 
simptomatologia dels TEA. Encara que aquests són factors de risc coneguts per la CA, fins al 
moment no existien estudis que comparessin la incidència i les topografies de la CA en funció 
del grau de severitat de la DI i la simptomatologia dels TEA. 
Finalment, a la tesi s’han identificat com a factors de risc per la CA la joventut, el dolor 
oral, la severitat de la DI, la presència de diagnòstic dual, la medicació psicotròpica, i 
simptomatologia dels TEA. També s’han identificat perfils de CA diferenciats entre els 
participants amb símptomes de TEA, que han estat similars als dels participants amb DI profunda 
i sense símptomes de TEA. Aquestes troballes poden proporcionar orientació a l’hora de realitzar 
un diagnòstic diferencial de TEA, i destaquen la importància dels símptomes de TEA en 
l’avaluació de la CA. 
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2. L'estat de salut de les persones amb TDI a Espanya dependrà de variables com ara 
l’edat, el gènere, el nivell de severitat de la DI i el seu lloc de residència 
L’edat i el nivell de la severitat de la DI són dos factors de risc fonamentals per la 
presencia de malalties físiques i trastorns mentals comòrbids tant als resultats de l’enquesta 
EDAD 2008 –Veure article 2–,  com als de l’estudi POMONA-ESP –Veure article 4. Aquestes dades 
encaixen amb les investigacions prèvies respecte a l’edat (Coppus, 2013; Haveman et al., 2011; 
Hermans & Evenhuis, 2014; McCarron et al., 2013) i el nivell de severitat de la DI (Bittles et al., 
2002; Hermans & Evenhuis, 2014; Nakken & Vlaskamp, 2007; van Timmeren et al., 2016, 2017) 
com a factors significativament relacionats amb la multimorbiditat en aquesta població. 
El lloc de residència / grau d’institucionalització de les persones amb TDI actua com a 
factor diferenciador respecte a la salut, ja que als centres residencials s’han trobat més persones 
amb nivells de DI severs i profunds, amb una mitjana d'edat superior, amb majors prevalences 
de malalties cròniques, trastorns mentals i trastorns de conducta –Veure article 2– i amb majors 
taxes d’ús en la majoria de serveis d’atenció a la salut –Veure article 4. Aquests resultats de la 
tesi convergeixen amb els de l’estudi POMONA-II, que va descriure en els centres residencials 
participants una mitjana d’edat més elevada, nivells més severs de DI, majors prevalences de 
condicions cròniques com l’epilèpsia, els problemes de mobilitat o els trastorns de conducta, i 
un consum major de serveis de salut (Martínez-Leal et al., 2011). 
Una altra variable a considerar és el gènere, donat que a la tesi s’han identificat 
prevalences diferenciades en funció del gènere de la persona amb TDI per condicions com les 
alteracions tiroïdals, l'obesitat, les cataractes, la migranya, les alteracions de la marxa i / o del 
llenguatge, i l'epilèpsia –Veure article 4–, mentre que per altres condicions com la CA no s’han 
trobat diferències de gènere –Veure article 5. Se sap que les dones amb TDI presenten riscos de 
salut específics en comparació amb els homes amb TDI i en comparació amb les dones de la PG, 
però les investigacions en l’àmbit dels TDI sovint no s’han centrat en qüestions de gènere degut 
a una aparent falta de diferències entre sexes (Walsh & Heller, 2002). D’entrada, molts dels 
principals factors de control de les diferències de gènere en la PG s'observen amb menys 
freqüència en la població amb TDI. En segon lloc, algunes condicions de salut cròniques o efectes 
per la salut poden estar relacionades amb etiologies dels TDI que afecten més un gènere que a 
l'altre. També és possible que les diferències de gènere observades es vegin afectades per 
factors com l’atenció sanitària desigual entre gèneres, o diferències de gènere en la 
institucionalització (Hatton & Emerson, 2015).  
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Tot i l’escassetat d’estudis sobre aquest tema, els resultats de la tesi s’alineen amb la 
limitada literatura existent. S’ha observat que les dones amb TDI presenten un risc 
significativament major que els homes de tenir sobrepès o obesitat (de Winter, Bastiaanse, 
Hilgenkamp, Evenhuis, & Echteld, 2012; Melville et al., 2007; Ranjan et al., 2017). També s’ha 
descrit una susceptibilitat de gènere respecte al desenvolupament de subtipus específics 
d'epilèpsia (Christensen, Kjeldsen, Andersen, Friis, & Sidenius, 2005), i les afeccions relacionades 
amb l'edat que apareixen amb major freqüència en dones amb TDI són les alteracions tiroïdals, 
els trastorns musculoesquelètics que afecten la mobilitat, i les deficiències sensorials (Walsh & 
Heller, 2002). 
 
3. L’atenció sanitària de les persones amb TDI a Espanya diferirà de la que rep la PG 
D’acord amb els resultats d’aquesta tesi, en general, les taxes d'ús de gairebé tots els 
serveis de salut són més elevades entre les persones amb TDI que viuen en entorns residencials  
–Veure article 4– en comparació amb les que viuen en entorns comunitaris. Les dades recollides 
a la tesi també suggereixen que preval una bona avaluació de la pròpia salut en entorns 
residencials, mentre predomina una avaluació de la salut regular en entorns comunitaris –Veure 
article 3. D’acord amb això, diversos estudis han trobat que les persones amb TDI en entorns 
comunitaris  tenen menys probabilitats de rebre serveis d’atenció a la salut que aquells que 
viuen en entorns més institucionals (Bershadsky, Hiersteiner, Fay, & Bradley, 2014; Greenwood, 
Dreyfus, & Wilkinson, 2014; Scott & Havercamp, 2014; Williamson et al., 2017).  
En efecte, mentre l'esperança de vida de les persones amb TDI ha augmentat i s’ha 
progressat des de la institucionalització cap a la vida en comunitat, la prestació de serveis de 
salut adequats per persones amb TDI a la comunitat encara és una qüestió pendent (Bershadsky 
et al., 2012). Amb freqüència, els serveis l'atenció primària i d'urgències comunitaris no detecten 
les necessitats de les persones amb TDI (Salvador-Carulla & Symonds, 2016), mentre que en 
entorns residencials o institucionals l’atenció a la salut està centralitzada i compta amb una 
estructura reguladora que requereix i supervisa la prestació d'aquests serveis (Bershadsky et al., 
2012). 
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En comparació amb la PG, als resultats de la present tesi s’han trobat majors taxes 
d’hospitalitzacions –Veure article 4–, dada que concorda amb la de la mostra espanyola a l’estudi 
POMONA-II (Martínez-Leal, 2011), però les taxes d’us dels serveis d’urgències i  medicina 
familiar han estat similars als de la PG, tot i que la mitjana de visites ha estat més elevada en 
ambdós casos. L'ús dels serveis de salut també és més comú entre els participants amb nivells 
de DI lleus o profunds –Veure article 4. A Espanya, un informe realitzat a partir de les dades de 
l’Enquesta EDAD 2008 (INEBase. Instituto Nacional de Estadística, 2008) i les dades del Portal de 
la dependència (Sistema para la autonomía y atención a la dependencia (SAAD), 2016) de 
l’Institut de Gent Gran i Serveis Socials (IMSERSO) va concloure que les persones amb nivells 
severs o profunds de DI rebien una atenció dels serveis socials de salut insuficient, tot i tenir 
grans necessitats de salut (Verdugo, Navas, Martínez, & Sainz, 2016). 
Quant a hàbits de salut, les taxes de tabaquisme i consum d’alcohol trobades a la tesi 
són menors que les de la PG, mentre que les taxes de sedentarisme són força més elevades – 
Veure article 4. Aquestes xifres són molt similars a les trobades a l’estudi POMONA-II amb 
població espanyola amb TDI (Martínez-Leal, 2011).  
Pel que fa als resultats sobre mesures de prevenció i promoció de la salut, quasi la meitat 
de la mostra no ha visitat un dentista en els darrers 12 mesos, i quasi un terç no s’ha fet una 
revisió mèdica durant l’any anterior –Veure article 4. Tot i que la implementació de revisions i 
controls mèdics ha estat recomanada des de les polítiques sanitàries internacionals per fer front 
a les disparitats que experimenten les persones amb TDI, ja que constitueixen un mecanisme 
per identificar i tractar malalties (Baxter et al., 2006) i millorar l'accés a l'atenció sanitària (Carey 
et al., 2017), molts cops aquests criteris no s’apliquen (Carey et al., 2017). Pel que fa a les 
malalties orals, amb la DI es pot veure reduïda la capacitat individual d'autocura, i per tant, de 
la cura oral. Aquest fet comporta un alt risc de càries dental i altres malalties orals que fan molt 
necessària l’atenció oral preventiva per aquesta població (Vozza et al., 2015). 
Entre els resultats de la tesi s’han trobat percentatges de mamografies i cribratges 
cervicals inferiors als de la PG –Veure article 4– i quasi exactament equivalents als de la mostra 
espanyola de l’estudi POMONA-II (Martínez-Leal, 2011). De la mateixa manera, a la tesi també 
s’han trobat elevades taxes de vacunació contra la grip en comparació amb la PG que concorden 
amb l’estudi POMONA-II. 
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Els participants de l’estudi POMONA-ESP presenten riscos de sobremedicació, de 
prescripció de medicaments sense una adequada indicació clínica ni seguiment, i d’efectes 
secundaris i interaccions medicamentoses –Veure article 4. Aquestes troballes encaixen amb les 
d’investigacions prèvies, on les persones amb TDI estan més exposades a sobremedicació 
(O’Dwyer, Peklar, McCallion, McCarron, & Henman, 2016; Stortz, Lake, Cobigo, Ouellette-Kuntz, 
& Lunsky, 2014) i prescripció de medicació sense indicació o diagnòstic clínic ni seguiment 
(Lewis, Lewis, Leake, King, & Lindemann, 2002; Straetmans et al., 2007). Aquesta situació pot 
conduir a interaccions medicamentoses i efectes secundaris que podrien passar desapercebuts 
(Bowring, Totsika, Hastings, Toogood, & McMahon, 2017; Correll, Detraux, De Lepeleire, & De 
Hert, 2015). 
Entre els resultats de la tesi destaquen la manca d'informació rellevant sobre la persona 
amb TDI –Veure article 4–, i les dificultats que poden trobar els professionals sanitaris a l’hora 
de fer diagnòstics o identificar alteracions com la CA –Veure article 5. Aquestes carències són 
coherents amb estudis previs que posen de relleu la manca d'informació als registres clínics dels 
usuaris amb TDI (Mastebroek et al., 2016; Mastebroek, Naaldenberg, Lagro-Janssen, & van 
Schrojenstein Lantman de Valk, 2014) i les dificultats que troben els professionals de la salut a 
l’hora de fer diagnòstics acurats (Brue & Wilmshurst, 2016). 
Tan sols el 14,5% de la mostra del projecte POMONA-ESP ha estat objecte d'un estudi 
genètic –Veure article 4–, tot i que la presència de DI és una de les indicacions més comunes per 
realitzar proves genòmiques a nivell internacional (Sun et al., 2015). La heterogeneïtat clínica de 
la DI es reflecteix amb una pronunciada heterogeneïtat genètica, de forma que encara no es 
disposa d'un diagnòstic genètic en molts casos (Mefford et al., 2012; Vissers et al., 2015). Amb 
tot, el diagnòstic genètic pot proporcionar informació detallada sobre el subtipus de DI, el seu 
pronòstic, possibles complicacions, opcions de tractament, així com informació sobre l'herència 
rellevant per la planificació familiar (Vissers et al., 2015).  
Actualment a Espanya es produeixen problemes d'accessibilitat, infradiagnòstic i fins i 
tot sobretractament en persones amb TDI, i caldria adaptar el sistema públic de salut per oferir 
serveis preventius, de diagnòstic i de tractament que produeixin resultats similars als de la PG 
(Leturia Arrázola, Díaz Pérez, Sannino, & Martínez de la Eranueva, 2014). 
Diverses organitzacions i autors han formulat una sèrie de recomanacions per atendre 
les necessitats de salut de les persones amb TDI  (Krahn et al., 2006). A la Taula 8 es presenta 
una síntesi de les mateixes. 
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Taula 8: Recomanacions de futures accions per atendre les necessitats de salut de les persones 
amb TDI (Krahn et al., 2006) 
Recomanacions 
a) Promoure els principis d'identificació primerenca, inclusió i autodeterminació de les persones amb TDI 
en una atenció mèdica de qualitat 
1. Incloure a les persones amb TDI, i als seus familiars i cuidadors en l'establiment d'agendes de salut, 
en el desenvolupament de la pràctica sanitària i en la realització d'investigacions 
2. Augmentar la comprensió de les persones amb TDI i els seus familiars sobre les opcions de 
tractament i recolzar el seu paper en la presa de decisions 
b) Reduir la incidència i l’impacte de les condicions de salut associades, comòrbides i secundàries en 
persones amb TDI 
1. Assegurar l’establiment d’avaluacions regulars per part de proveïdors de salut experts, incloent: 
i. Maneig de condicions associades (per exemple, epilèpsia, paràlisi cerebral, o condicions 
específiques relacionades amb el trastorn) 
ii. Revisió de medicaments 
iii. Diagnòstic i intervenció per la salut mental i els trastorns de conducta 
iv. Adherència a les pautes de la PG en serveis clínics preventius per detectar i tractar 
afeccions comòrbides (per exemple, càncer, diabetis, o hipertensió) 
v. Monitorització de l’audició, visió, pes, alçada, pell, restrenyiment i salut bucal 
2. Provisió de cura dental regular 
3. Provisió d’atenció especialitzada per diagnosticar i tractar condicions i problemes genètics, 
neurològics, psiquiàtrics, conductuals i nutricionals 
4. Coordinació de l'atenció mèdica per persones amb TDI amb necessitats de salut complexes 
5. Investigar per determinar etiologies i síndromes en les  persones amb TDI per optimitzar la seva 
salut actual i futura 
6. Investigar per distingir les afeccions secundàries que es poden prevenir de les afeccions associades, 
i també per distingir-les de la progressió dels trastorns al llarg de la vida 
7. Establir mecanismes per monitorar amb precisió la mortalitat i avaluar la causa de la mort de les 
persones amb TDI, particularment si viuen en entorns comunitaris 
c) Capacitar als cuidadors i familiars per satisfer les necessitats de salut de les persones amb TDI 
1. Proporcionar assistència i suport per reduir la càrrega de l'atenció en les famílies 
2. Millorar salaris, beneficis i credencials requerides per assegurar una major continuïtat en cuidadors 
no familiars/professionals 
3. Educar i capacitar les persones amb TDI i els seus cuidadors per: 
i. Controlar la nutrició, l'alçada, el pes i l'activitat física, i registrar els canvis 
ii. Prevenir i tractar el restrenyiment crònic 
iii. Millorar la higiene oral de les persones amb TDI 
iv. Monitorar el declivi funcional, particularment en adults majors amb TDI 
v. Millorar la comunicació amb els professionals de la salut 
4. Investigar per determinar l'efectivitat dels models de capacitació i intervenció amb cuidadors i 
membres de la família. 
d) Promoure comportaments saludables per les persones amb TDI 
1. Incloure  a les persones amb TDI en totes les pràctiques de prevenció i promoció de la salut al llarg 
de tot el cicle vital  
D’acord amb els autors, la implementació d’aquestes recomanacions a gran escala 
podria reduir les disparitats de salut experimentades per les persones amb TDI  (Krahn et al., 
2006). 
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Conclusions 
1. Fins al moment, les dades disponibles respecte a la salut i l’atenció sanitària de les 
persones amb TDI a Espanya eren limitades, de forma que els resultats obtinguts a la 
present tesi poden contribuir a una millor comprensió del seu estat i necessitats de 
salut. 
2. Les persones amb TDI a Espanya presenten perfils diferenciats de salut en comparació 
amb la PG, amb condicions altament prevalents com l’epilèpsia, el restrenyiment, o els 
problemes orals; i altres condicions amb menor prevalença com la hipertensió, la 
hipercolesterolèmia o les al·lèrgies. 
3. Els perfils de salut de les persones amb TDI a Espanya difereixen en funció de quatre 
factors fonamentals, que són el grau d'institucionalització, el gènere, l’edat i la severitat 
de la DI. 
4. La freqüència i la varietat de presentacions de la CA pot servir d’orientació en fer el 
diagnòstic diferencial dels TEA. 
5. Les persones amb TDI a Espanya presenten unes taxes d’us dels serveis sanitaris 
diferents als de la PG, així com una pitjor atenció sanitària que inclou mancances en 
informació bàsica, avaluacions estandarditzades, anàlisis genètiques, programes de 
prevenció i promoció de la salut, i risc de sobremedicació. 
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Propostes de futur 
Les conclusions de la present tesi suggereixen diversos cursos d'acció per millorar 
l'atenció sanitària que rep aquesta població a Espanya:  
1. Caldria incloure les condicions identificades com a més prevalents en les persones amb 
TDI als controls de salut rutinaris i també als programes de prevenció i promoció de la 
salut. 
2. Respecte a l’atenció sanitària de les persones amb TDI, seria necessari tenir en compte 
les diferències de gènere en la prevalença de determinades condicions, i realitzar més 
controls de seguiment de la salut a major severitat de la DI, i a mesura que l’edat de la 
persona avança. 
3. Donat que els perfils de salut de les persones amb TDI difereixen en funció del seu grau 
d'institucionalització, caldria considerar aquest fet a l’hora d’organitzar i desenvolupar 
tant els serveis residencials com els serveis ambulatoris comunitaris especialitzats per 
persones amb TDI. 
4. Caldria tenir en compte la interacció de la CA amb els TEA; monitorar els factors de risc 
que poden contribuir al seu desenvolupament; i desenvolupar i implantar estratègies de 
prevenció i gestió de la CA en persones amb TDI, donat que es tracta d’una de les 
manifestacions més freqüents dels trastorns de conducta i constitueix un problema 
sanitari. 
5. Per millorar l’atenció sanitària de les persones amb TDI caldria realitzar avaluacions 
exhaustives amb instruments estandarditzats, aplicant els criteris i recomanacions de 
diagnòstic de les principals classificacions internacionals; incloure sempre les 
indicacions clíniques en les prescripcions i controlar periòdicament la durada, l’eficàcia 
i els efectes secundaris dels tractaments; implementar l’ús de tècniques genètiques de 
diagnòstic i d’unitats d'assessorament genètic familiar; millorar la formació 
especialitzada en TDI dels professionals de la salut i desenvolupar pautes de bones 
pràctiques dirigides específicament a aquesta població. 
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6. Seria necessària una conscienciació a nivell sanitari per aconseguir que l'atenció 
sanitària de la població amb TDI sigui integral, de caràcter preventiu i no pal·liatiu, i que 
disposi d’una major dotació de serveis especialitzats. Igualment, seria indispensable una 
evolució dels programes i polítiques de salut pública per assegurar que aquestes 
persones no siguin discriminades i rebin una atenció sanitària de qualitat; incloent a tots 
els actors implicats: professionals dels àmbits sanitaris i socials, cuidadors, familiars i 
persones amb TDI. 
7. És necessari seguir investigant amb enquestes de salut i estudis epidemiològics 
específics en aquesta població per optimitzar el coneixement de les seves necessitats 
de salut. Cal també millorar els processos d’inclusió d’aquestes persones a la recerca 
sanitària general, i tenir en compte la seva opinió desenvolupant instruments 
d’autoinforme adaptats a les seves necessitats per complementar la recol·lecció de 
dades. A partir d’aquesta evidència es poden identificar els determinants de salut clau 
per aquesta població i construir intervencions efectives per assolir una atenció sanitària 
adequada, reduir la multimorbiditat i el risc de mort prematura i millorar la seva qualitat 
de vida. 
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